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出 版 说 明 


自 中 西 文明 发 生 碰 撞 以 来 ， 百 余年 的 中 国 现代 文化 建设 即 无 可 如 
免 地 担负 起 双重 使 命 。 梳 理 和 探究 西方 文明 的 根源 及 脉络 ， 已 成 为 我 
们 理解 并 提升 自身 要 义 的 借 镜 ， 整 理 和 传承 中 国文 明 的 传统 ， 更 是 我 
们 实现 并 弘扬 自身 价值 的 根本 。 此 二 者 的 交汇 ， 乃 是 塑造 现代 中 国之 
精神 品格 的 必 由 进 路 。 世 纪 出 版 集团 倾 力 编辑 世纪 人 文系 列 丛 书 之 宗 
旨 亦 在 于 此 。 

世纪 人 文系 列 从 书包 涵 “ 世 纪 文 库 ”、“ 世 纪 前 沿 ”、“ 袖 珍 经 
典 ”、“ 大 学 经 典 ” 及 “开放 人 文 ”五 个 界面 ， 各 成 系列 ， 相 得 益 彰 。 

“厘清 西方 思想 脉络 ， 更 新 中 国学 术 传 统 "”， 为 “世纪 文库 ”之 纺 
辑 指 针 。 文 库 分 为 中 西 两 大 书 系 。 中 学 书 系 由 清末 民 初 开始 ， 全 面 整 
理 中国 近 现代 以 来 的 学 术 著 作 ， 以 期 为 今 人 反思 现代 中 国 的 社会 和 精 
神 处 境 铺 建 思考 的 进 阶 ， 西 学 书 系 旨 在 从 西方 文明 的 整体 进程 出 发 ， 
系统 译 介 自古 希腊 罗马 以 降 的 经 典 文献 ， 借 此 展现 西方 思想 传统 的 生 
发 流 变 过 程 ， 从 而 为 我 们 返回 现代 中 国之 核心 问题 葛 定 坚实 的 文本 基 
础 。 与 之 呼应 , “世纪 前 沿 ”着 重 关注 二 战 以 来 全 球 范围 内 学 术 思 想 的 
重要 论题 与 最 新 进展 ， 展 示 各 学 科 领 域 的 新 近 成 果 和 当代 文化 思潮 演 
化 的 各 种 向 度 。“ 袖 珍 经 典 ” 则 以 相对 简约 的 形式 ， 收 录 名 家 大 师 们 在 
体裁 和 风格 上 独 具 特 色 的 经 典 作 品 ， 阑 幽 发 微 ， 意 趣 兼 得 。 





遵循 现代 人 文教 育 和 公民 教育 的 理念 ， 乘 承 “通达 民情 ， 化 育 人 
心 ”的 中 国 传统 教育 精神 ,“ 大 学 经 典 ” 依 据 中 西 文明 传统 的 知识 谱系 
及 其 价值 内 涵 ， 将 人 类 历史 上 具有 人 文 内 涵 的 经 典 作品 编辑 成 为 大 学 
教育 的 基础 读本 ， 应 时 代 所 需 ， 顺 时 势 所 趋 ， 为 塑造 现代 中 国人 的 人 
文 素养 、 公 民意 识 和 国家 精神 倾 力 尽心 。“ 开 放 人 文 ” 旨 在 提供 全 景 式 
的 人 文 阅读 平台 ， 从 文学 、 历 史 、 艺 术 、 科 学 等 多 个 面向 调动 读者 的 
阅读 愉悦 ， 帘 学 于 乐 ， 富 乐于 心 ， 为 广大 读者 陶冶 心性 ， 培 植 情操 。 

“大 学 之 道 ， 在 明明 德 ， 在 新 民 ， 在 止 于 至 善 ”( 《大 学 》) 。 温 
古 知 今 ， 止 于 至 善 ， 是 人 类 得 以 理解 生命 价值 的 人 文 情怀 ， 亦 是 文明 得 
以 传承 和 发 展 的 精神 契机 。 欲 实现 中 华 民 族 的 伟大 复兴 ， 必 上 先 培育 中 华 
民族 的 文化 精神 ， 由 此 ， 我 们 深 知 现代 中 国 出 版 人 的 职责 所 在 ， 以 我 之 
KESI, MRIH AKRE, 
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对 本 书 的 评价 


赖 利 用 《林肯 的 DNA) 一 书 来 传授 科学 基础 知识 。 …… 但 是 赖 
利 的 步调 总 是 很 快 ， 他 的 叙事 能 力也 会 让 人 体会 到 阅读 的 乐 
趣 。 …… 总 之 ， 赖 利 认为 了 解 基因 如 何 起 作用 可 能 是 一 件 容 易 的 事 
情 ， 理解 并 接受 它 所 带 来 的 后 果 则 比较 困难 。 





《今日 美国 》 


遗传 学 在 技术 上 的 复杂 性 是 公众 理解 这 门 科学 的 障碍 之 一 ， 而 好 

的 写作 方式 能 够 捅 破 这 层面 纱 ， 比 如 ， 讲 一 些 有 关 人 们 和 遗传 学 实际 

应 用 的 有 趣 故 事 。 以 此 为 主旨 ,菲利普 R- 赖 利 在 《林肯 的 DNA) 

一 书 中 撰写 了 24 篇 有 关 各 类 遗传 技术 应 用 的 短文 …… 其 巧妙 的 构思 
可 以 使 之 用 于 教学 或 公众 演讲 。 

一 一 (美国 科学 家 》 


21 世纪 始 于 分 子 生物 学 和 遗传 学 势如破竹 的 进展 ， 而 医学 专业 
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人 员 不 得 不 开始 与 伴随 这 些 领域 的 惊人 进展 一 同 而 来 的 诸多 社会 和 
道德 问题 作 斗 争 。 的 确 ， SOIR SEAGER: 赖 利 在 这 本 有 趣 易 懂 的 
短文 集中 所 阐述 的 ,社会 作为 一 个 整体 必须 面 对 这 些 问 题 。 对 于 门 
外 汉 和 那些 急于 了 解 遗传 工程 作物 、DNA 指纹 、 克 隆 或 基因 治疗 的 
人 士 而 言 ， 这 不 仅仅 是 一 本 短小 而 重要 的 著作 ， 其 价值 更 在 于 : ï 
我 们 在 决定 要 怎样 运用 迅速 增长 的 基因 组 知识 时 ， 它 也 为 我 们 的 公 
众 讨 论 框 定 了 范围 。 

一 一 《新 英格兰 医学 杂志 》 


这 本 有 趣 而 通俗 易 懂 的 著作 包括 了 24 篇 短文 ， 共 分 6 个 主题 ， 
每 个 主题 下 有 4 篇 文章 。 这 些 主 题 涵盖 了 一 些 重 要 的 遗传 学 话 
题 一 “每 一 个 都 足以 成 为 当前 的 头条 。 这 本 书 是 写 给 那些 门外汉 看 
的 ,但 书 中 许多 内 容 同 时 也 阐明 了 大 学 课程 的 内 容 ， 大 多 数学 生 将 从 
中 获 益 良 多 。 它 将 吸引 各 类 读者 ， 并 被 强烈 推荐 。 …… 作者 在 伦理 
和 公众 政策 问题 上 具备 丰富 的 第 一 手 经 验 ， 从 他 所 接触 的 遗传 学 论战 
中 持 来 的 绝妙 实例 在 本 书 中 随处 可 见 。 

一 《遗传 研究 》 
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1972 年 1 月 一 个 寒冷 的 夜晚 ， 我 这 个 平庸 但 又 不 满足 于 现状 的 
法 学 院 学 生 正 穿 过 哥伦比亚 大 学 主 建筑 群 向 自己 学 院 走 去 ， 突 然 闪 
过 一 个 念头 ， 一 个 重要 的 时 刻 来 临 了 。 在 明确 自己 并 不 想 继续 传统 
意义 上 的 法 律 生涯 后 ， 我 苦 苦 挣扎 了 一 年 来 发 现 通 向 另 一 个 领域 的 
桥梁 。 作为 一 个 气质 型 的 “ 杂 家 ”， 我 想 将 自己 受过 的 法 律 训练 与 
某 种 其 他 专业 结合 起 来 ， 在 两 者 的 结合 点 上 工作 。 我 希望 用 一 种 全 
新 的 、 具有 独创 性 的 方法 来 做 这 件 事 。 我 已 泛泛 地 涉猎 过 心理 学 和 
人 类 学 , 但 由 于 在 法 学 图 书馆 的 阅览 室 里 花费 了 太 长 时 间 ， 阻 得 我 
向 这 个 方向 发 展 。 

28 年 过 去 了 ， 现 在 回想 起 来 ， 那 一 闪 念 始终 未 曾 淡忘 。 就 在 我 
匆匆 穿 过 黑暗 朝 法 学 院 的 灯光 走 去 的 时 候 ， 一 些 词句 似乎 在 我 的 脑海 
中 闪现 : “遗传 学 ， 你 应 当 研究 遗传 学 。” 它 们 仿佛 从 某 个 神秘 而 又 
遥远 的 地 方 传 来 。 在 我 的 潜意识 中 ， 还 从 来 没有 接受 过 如 此 简洁 而 


a 
m} 





有 力 的 导 引 。 

接 下 来 的 几 周 ,我 反复 思索 这 个 主意 ,并 且 阅 读 了 有 关 人 类 遗传 
学 进展 的 文章 [当时 《科学 》 (Science) 杂志 也 喜爱 这 一 专题 ]， 终 于 
确信 于 此 。 20 世纪 70 年 代 初 期 是 遗传 工程 的 黎明 。 科学 家 们 正在 
开发 新 的 工具 来 极为 精确 地 分 析 构 成 基因 的 DNA 分 子 。 这 些 工具 能 
及 时 地 让 我 们 从 更 基本 的 水 平 来 了 解 我 们 自身 ， 有 可 能 比 生物 学 家 或 
物理 学 家 更 为 细致 。 的 确 , 我 发 现 有 关 人 类 基因 (特别 是 与 疾病 相 
关 的 基因 ) 的 结构 和 功能 的 新 看 法 可 能 对 社会 乃至 法 律 带 来 深层 次 的 
问题 一 一 绕 了 这 么 远 才 开始 讲 到 本 书 的 由 来 。 

在 哥伦比亚 大 学 的 那些 日 子 , 我 花 了 无 数 个 小 时 思考 遗传 学 的 进 
展 已 经 并 将 要 对 社会 产生 的 影响 。 我 常常 将 这 些 问题 置 于 法 律 或 伦 
理 的 框架 中 : 州 政府 是 否 有 权力 迫使 个 人 进行 强制 性 的 遗传 检测 ? 医 
生 是 否 有 权 对 病人 亲属 就 某 种 遗传 风险 发 出 警告 ,而 不 管 病人 本 和 喘 肥 
对 与 否 ? 医生 不 作 警 告 的 话 ， 是 否 要 负 法 律 责 任 ? 涉及 人 类 的 遗传 学 
研究 应 当 如 何 规范 ? 谁 可 以 获得 用 于 研究 的 人 类 组 织 ? 法 庭 是 否 允 许 
犯罪 嫌疑 人 以 与 生 俱 来 的 暴力 倾向 作为 辩护 依据 ? 是 否 所 有 被 证 明 有 
罪 的 犯人 都 必须 留 下 一 个 DNA 样本 并 储存 于 数据 库 中 ， 以 此 构建 其 
遗传 指纹 档案 ? 

对 这 些 问 题 的 兴趣 驱使 我 开始 了 十 年 跋涉 。 1973 年 ,我 参加 法 
律 考试 后 ， 成 为 了 一 名 新 出 炉 的 律师 ， 却 开始 了 人 类 遗传 学 的 研究 生 
学 习 。 在 实验 室 呆 了 两 年 以 后 ,我 又 改变 了 方向 ,去 耶鲁 大 学 法 学 
院 做 了 一 年 研究 员 。 然后 ,我 进入 了 耶鲁 大 学 医学 院 ， 再 花 7 年 时 
间 终 于 成 了 波士顿 市 立 医院 的 内 科 住 院 医 师 。 不 管 沿 着 这 条 道路 走 
下 去 有 多 么 漂亮 的 经 历 ， 我 的 目标 却 始终 未 曾 改变 。 我 想 研 究 人 类 
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遗传 学 和 医学 两 者 本 身 的 奇妙 之 处 ,但 我 也 希望 这 些 努 力 能 使 我 更 为 
深入 地 理解 这 些 领域 的 进步 对 社会 的 影响 。 当 我 沿 着 这 个 兴趣 前 进 
的 时 候 ， 由 于 分 子 生 物 学 的 进步 ， 人 类 遗传 学 领域 发 生 了 一 次 又 一 次 
重大 的 变革 。 到 了 80 年代 中 期 ， 人们 终于 明白 了 我 们 有 能 力 去 发 现 
自身 的 遗传 状况 ， 而 这 已 超越 我 过 去 最 大 胆 的 猜测 。 

今天 ， 当 我 重新 起 草 这 篇 序言 之 时 ,全 世界 的 新 闻 记 者 都 在 报道 
一 个 非 同 寻常 的 里 程 碑 式 的 事件 。 在 几 个 科学 研究 组 的 共同 努力 
F, AŽ 22 号 染色 体 的 序列 已 被 测定 。 从 此 ， 我们 知道 了 由 这 条 染 
色 体 上 的 基因 编码 的 人 类 蓝图 。 有 关 其 他 染色 体 完 全 序列 的 测定 工 
作 将 更 频繁 地 被 报道 。 可 以 想象 ,最 后 10 条 左右 的 染色 体 测 序 的 完 
成 甚至 都 不 能 引起 公众 的 兴趣 了 。 当然 ， 到 我 们 手中 有 了 人 类 全 部 
30 亿 个 碱 基 对 的 序列 时 ， 这 又 是 一 件 值 得 庆祝 的 大 事 了 ! 

人 类 基因 组 序列 将 被 一 些 人 誉 为 生物 学 的 “圣杯 ” 。 破译 序列 
则 将 是 我 们 这 个 时 代 最 具 智 慧 的 成 就 。 可 是 ,这 项 伟大 的 工作 有 一 
种 伊甸园 的 感觉 。 我 们 有 能 力 采取 一 些 利 远 大 于 兹 的 方法 来 使 用 和 遗 
传 信息 吗 ? 我 们 知道 从 哪里 开始 吗 ? 我 极力 推崇 遗传 信息 的 价值 ， 但 
我 也 认识 到 只 有 人 们 了 人 解 了 一 些 科学 知识 ,才能 明白 遗传 学 如 何 真 正 
造福 于 人 类 。 目前 ， 只 有 很 少 一 部 分 人 可 以 真正 地 解释 遗传 学 的 作 
用 。 我 们 必须 发 现 新 的 有 效 的 方法 来 促进 全 世界 (特别 是 儿童 们 ) 
了 解 遗传 学 的 欲望 。 长 期 以 来 ， 人 类 和 医学 遗传 学 家 已 为 此 费 尽 口 
舌 ， 但 证 据 显 示 ， 过 去 的 努力 并 未 将 许多 人 转变 成 喜欢 遗传 学 的 非 专 
业 学 生 。 本 书 也 只 是 一 种 试验 一 一 看 我 是 否 可 以 用 故事 来 讲授 遗传 


+ ”基督 最 后 晚餐 时 用 过 的 杯子 ， 成 为 许多 骑士 、 宗 教 人 士 的 追求 物 ， 也 已 成 为 各 类 文 
学 、 艺 术 类 作品 的 题材 。 一 一 译 者 
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学 的 一 种 演习 。 我 也 尝试 用 不 着 痕迹 的 方式 来 介绍 遗传 学 的 概 您 和 
事实 ,让 读者 自己 去 发 现 难点 和 不 完善 之 处 。 如 果 我 下 一 阶段 在 遗 
传 学 方面 的 工作 仍 是 写 一 本 书 的 话 ， 我 就 会 告诉 读者 大 量 有 关 成 功 破 
译 人 类 基因 组 的 公众 话题 ,同时 传授 一 些 基 本 的 科学 知识 。 


FAAI (Philip R. Reilly) 
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我 们 正 处 于 人 类 历史 上 一 座 宏 大 里 程 碑 的 边缘 。 在 2000 年 未 或 
2001 年 初 的 某 个 时 刻 ， 全 世界 的 报纸 将 用 突出 的 标题 宣告 人 类 DNA 
序列 中 的 最 后 一 个 碱 基 对 (化 学 符号 ) 已 经 测定 ， 并 被 置 于 23 对 染 
色 体 之 一 上 的 合适 位 置 。 我 们 已 经 测定 了 前 10 亿 个 碱 基 对 ， 这 一 进 
EDEME, 今天 ,没有 一 个 基因 可 以 难 倒 我 们 。 的 确 ， 在 完成 全 
部 序列 (一 个 卵子 或 精子 中 30 亿 左右 比特 的 构成 单 倍 型 人 类 基因 组 
的 DNA 信息) 不 久 ， 有 关 的 光盘 将 很 快 问世 ， 从 网 上 下 载 也 很 容易 。 
人 们 将 要 花费 数 十 年 时 间 来 解读 这 部 奇妙 的 分 子 巨著 ， 但 这 一 努力 是 
值得 的 。 阅读 它 ， 我 们 将 获知 人 类 自身 进化 的 历史 并 且 了 解 有 关 个 
体 与 环境 间 相 互 作 用 的 知识 。 

想 想 我 们 奇妙 的 复杂 性 吧 ! 我 们 每 个 人 约 有 10 万 个 基因 ， 本 身 
就 是 一 个 很 大 的 数目 。 这 些 基因 是 自行 组 织 的 ， 以 操纵 或 维持 我 们 
数 以 万 亿 计 的 细胞 。 在 任意 一 个 时 刻 ， 我 们 躯体 中 的 每 一 个 细胞 就 
在 这 10 万 个 基因 中 某 一 部 分 的 引导 下 工作 ， 剩 下 的 基因 则 处 于 沉默 
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状态 。 人 类 胚胎 发 育 的 美妙 奥秘 大 多 蕴涵 于 这 一 程序 之 中 
过 几 周 时 间 一 一 基因 的 启 闭 造 就 了 我 们 的 心脏 、 肺 脏 和 大 脑 。 

由 于 我 在 法 学 、 遗 传 学 和 医学 方面 受过 训练 ， 过 去 几 年 间 我 数 百 
次 应 邀 为 非 科学 家 组 织 讲授 人 类 遗传 学 。 这 个 任务 十 分 艰巨 ， 需 要 
在 1~3 小 时 内 ,讲解 有 关 遗 传 学 的 基础 知识 ， 准 确 措 述 我 们 科学 的 
力量 ,让 听众 理解 与 我 们 生命 息息相关 的 内 容 以 及 批判 以 前 对 这 些 内 
AQ REBE, 由 于 听众 中 的 大 多 数 人 (包括 一 些 医生 ) 从 未 学 过 
遗传 学 ,许多 人 还 非常 缺乏 理科 学 习 的 自信 心 ， 于 是 我 采用 很 久 以 前 
就 认识 到 的 最 好 的 “无 痛 式 ”上 课 方法 一 一 讲 故事 。 

在 两 层 封皮 之 间 ， 可 算是 有 两 本 互相 穿插 的 书 存在 。 其 中 一 本 
较为 浅显 易 见 ， 收 集 了 24 个 遗传 学 故事 ， 置 于 历史 、 司 法 、 行 为 、 动 
植物 、 疾 病 以 及 伦理 难题 这 6 个 主题 之 下 。 历史 性 的 插图 则 包括 亚 
伯 拉 罕 . 林肯 、 乔 治 三 世 、 尼 十 拉 二 世 以 及 最 后 的 罗曼 诺 夫 王朝 。 
林肯 患 有 马 方 综合 征 吗 ? 我 们 应 当 试 图 发 现 它 吗 ? 这 有 关系 吗 ? 英国 
失去 它 的 北美 殖民 地 是 因为 国王 正 患 有 急性 间歇 性 中 啉 症 吗 ? DNA 
分 析 已 经 确定 叶 卡 捷 琳 堡 发 现 的 一 个 大 坟墓 中 埋 有 尼 古 拉 二 世 和 他 的 
一 家 ,这 对 当时 的 俄国 社会 以 及 东正教 有 什么 样 的 影响 昵 ? 

DNA 证 据 对 我 们 处 理 犯 罪 问题 具有 深远 的 影响 。 SK, LES 
一 项 犯罪 调查 都 假定 有 DNA 证 据 可 以 向 当局 指证 嫌疑 犯 。 为 了 形 
象 地 说 明 这 一 点 ,我 列举 了 粘 在 外 套 上 的 一 撮 猫 毛 就 能 成 为 判决 养 
猫 人 谋杀 的 关键 证 据 的 例子 。 鉴于 罪犯 累犯 率 高 居 不 下 ,执法 机 构 
已 经 构建 了 一 个 已 判 重 案犯 的 DNA 数据 库 网 络 。 在 不 到 10 年 时 间 
内 ， 每 个 州都 已 建立 或 计划 建立 这 样 的 数据 库 ， 所 有 数据 库 均 采用 
了 美国 联邦 调查 局 (FBI) 开发 的 一 项 标准 DNA 检 测 技术 。 但 公众 
并 不 太 重视 这 一 异乎 寻常 的 发 展 。 到 各 州 对 其 公民 以 鉴定 为 目的 党 
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规 地 收集 DNA 样 本 还 要 多 长 时 间 ? 既然 我 们 已 经 针对 可 治疗 遗传 疾 
病 作 了 强制 性 的 婴儿 检查 ,将 这 些 血 液 用 来 建立 这 样 一 个 数据 库 
会 相当 容易 。 

人 们 对 采用 DNA 证 据 来 解决 犯罪 问题 的 兴趣 不 可 避免 地 导致 一 
个 问题 : 是 否 存在 使 得 某 些 人 具有 暴力 行为 的 基因 突变 体 呢 ? 这 是 一 
个 古老 的 幻想 。 早 在 20 世纪 60 年 代 后 期 ， 遗 传 学 家 们 就 在 争论 一 条 
多 余 的 了 染色 体 是 否 导致 男性 的 暴力 倾向 。 9 年 代 中 期 ， 研 究 人 员 
发 现 有 一 个 家 庭 中 的 男人 们 都 有 一 个 基因 发 生 了 突变 , 该 基因 导致 一 
种 称 为 单 胺 氧化 酶 的 大 脑 化 学 物质 产生 ,他们 有 很 大 的 暴力 犯罪 的 个 
向 。 我 们 的 司法 系统 将 如 何 对 待 这 一 发 现 ， 即 某 些 人 (尽管 只 占 所 
有 罪犯 的 极 少 一 部 分 ) 犯罪 是 其 生物 学 因素 所 致 ? 某 一 天 确 系 犯罪 的 
被 告 会 因 其 基因 的 缘故 而 被 宣告 无 罪 吗 ? 能 否 将 重 案犯 进行 遗传 检测 
作为 其 假释 评定 的 一 部 分 呢 ? 

没什么 科学 领域 会 比 行为 遗传 学 带 来 更 多 的 麻烦 问题 。 采用 
新 的 分 子 生物 学 工具 ， 我们 已 经 探索 了 许多 具有 重大 社会 意义 的 问 
题 基因 对 一 个 易 感 男人 或 女人 患 精神 分 裂 症 或 躁 狂 抑郁 钙 起 什么 作 
用 ? 是 否 可 以 为 某 些 人 预测 其 患 这 类 疾病 的 风险 ? 如 果 可 以 检测 的 
话 ， 你 愿意 你 的 孩子 接受 检测 以 确定 他 是 否 携带 易 感 精 神 分 裂 症 的 等 
位 基因 吗 ? 这 样 的 信息 会 怎样 影响 你 和 其 他 人 发 据 他 的 潜力 或 评判 他 
错误 的 方式 呢 ? 

如 果 我 们 成 功 地 发 现 了 精神 疾病 的 易 感 基因 ， 我 们 会 希望 在 更 敏 
感 的 领域 (如 性 格 概 貌 ) 去 理解 基因 的 作用 吗 ? 遗传 学 家 们 正 勤奋 工 
作 ， 试 图 去 为 不 同 品系 的 狗 的 行为 绘制 基因 图 谱 ， 结果 也 许 会 向 我 们 
展示 新 的 令 人 性 惑 的 事实 一 一 基因 在 形成 人 类 特性 (如 害羞 和 社交 ) 
方面 的 作用 。 这 样 的 信息 将 如 何 帮 助 我 们 理解 人 类 行为 呢 ? 它 将 起 





样 影响 教育 理论 ? 1994 年 ， 科 学 家 们 宣布 他 们 已 经 发 现 了 和 X 染 色 体 的 
一 个 区 域 中 包含 一 个 基因 ， 它 的 一 个 变 体 是 同性 恋 易 感 基因 。 近 
来 ， 类似 的 研究 已 驶 斥 了 这 一 发 现 。 同性 恋 基 因 的 证 据 到 底 有 多 确 
E 存在 这 样 一 个 基因 变 体 的 意义 何在 ? 我 们 应 当 去 研究 这 样 的 问题 
吗 ? 我 在 关于 行为 的 章节 中 对 这 部 分 内 容 进 行 了 探讨 。 

本 书 第 四 篇 的 重要 性 在 于 分 子 遗 传 学 对 我 们 与 自然 的 关系 的 影 
响 。 遗传 工程 使 我 们 对 地 球 有 了 新 的 支配 力 。 植物 遗传 学 家 现在 可 
以 将 一 个 物种 的 特定 基因 转 到 另 一 个 物种 中 去 。 在 过 去 几 年 中 , 我 
们 已 经 加 快 了 停止 使 用 化 学 途径 来 控制 杂 草 和 害虫 的 步伐 ,而 换 以 遗 
传 途径 ， 主 要 作物 经 遗传 工程 处 理 能 对 单一 有 效 的 杀 虫 剂 产 生 抗 性 。 
我 们 已 经 种 植 了 上 百 万 英亩 的 遗传 工程 大 豆 。 下 个 星期 你 吃 到 的 黄 
皮 西 葫芦 可 能 就 是 遗传 学 家 将 西瓜 花 叶 病毒 抗 性 基因 转 进 黄 皮 西 戎 疡 
种 子 而 生长 出 来 的 ,西瓜 花 叶 病毒 每 年 能 造成 该 作物 损失 其 产量 的 
14, 许多 人 丑化 转基因 食品 ， 而 更 多 带 着 不 断 增长 的 热情 的 人 们 现 
在 激烈 地 反对 他 们 。 在 物种 间 转 移 基因 是 否 存 在 潜在 的 危险 ? 以 遗 
传 工程 (转基因 ) 玉米 的 花粉 为 食 会 置 黑 脉 金 斑 蝶 (帝王 蝶 ) 于 死地 
吗 ? 这 只 是 极 难 回答 的 许多 紧迫 的 社会 问题 之 一 。 

为 了 养活 90 亿 人 (预计 2050 年 的 世界 人 口 ) ， 我 们 将 需要 从 海 
洋 中 获得 比 今天 要 多 得 多 的 蛋白 质 。 遗传 工程 将 成 为 “ 蓝 色 革 命 、 
的 关键 。 通过 调整 生长 激素 基因 ， 科 学 家 们 已 创造 了 在 其 第 一 年 生 
长 期 就 达到 两 倍 于 成 年 体重 的 链 鱼 。 但 这 里 有 一 些 未 被 解答 的 疑 
间 。 有 足够 的 安全 性 研究 吗 ? 我 们 是 否 不 经 意 地 造 出 了 “超级 
鱼 ”， 如 果 它 们 逃 出 育种 池 ， 是 否 会 永久 性 地 改变 深海 生态 ?我 专门 
写 了 一 章 来 讨论 这 方面 的 进展 并 深 表 怖 虑 。 

我 们 中 的 大 多 数 人 同意 人 类 在 自然 界 中 并 未 起 到 积极 开明 的 作 


| 林肯 的 DNA | 








用 ， 这 个 令 人 痛心 的 想法 无 疑 来 自 于 那些 不 幸 上 榜 的 因 人 类 而 灭绝 的 
物种 。 遗传 工程 为 通过 保护 濒危 物种 来 修复 大 自然 的 损伤 提供 了 令 
人 欣喜 的 可 能 性 ， 但 又 带 来 了 一 系列 关于 该 采用 何 种 合适 途径 的 问 
E, 我 在 _ 章 中 概述 了 保护 佛罗里达 黑 豹 的 工作 ， 它 迫使 我 们 必须 
面 对 十 分 紧急 的 保护 问题 ， 但 保护 一 个 物种 的 前 提 是 去 改变 它 吗 ? 

与 异种 移植 (将 一 个 物种 的 器 官 移植 到 另 一 个 物种 的 科学 ) 相 
比 ,任何 地 方 都 不 能 更 显著 地 展现 我 们 所 增长 的 超越 自然 的 能 力 。 
人 们 正在 进行 的 一 项 巨大 努力 是 从 遗传 上 重新 设计 猪 ， 使 得 它们 可 以 
提供 取 之 不 尽 的 所 需 心脏 、 肝 脏 和 肾脏 的 储备 。 通过 将 人 类 基因 转 
移 到 猪 ， 我 们 也 许可 以 重 塑 这 些 器 官 ， 当 它们 移植 到 我 们 体内 时 我 们 
的 免疫 系统 不 能 将 其 识别 为 外 源 器 官 。 10 年 后 ,每 年 有 几 千 人 可 以 
免 于 肾 训 竟 之 灾 ， 这 得 感谢 采 自 猪 的 遗传 工程 器 官 。 若 有 的 话 ,我 
们 应 该 对 异种 移植 作 什么 限制 呢 ? 我 们 是 否 应 当 去 克隆 灵 长 类 ， 就 像 
我 们 目前 在 猪 身上 试验 的 一 样 ? 异种 移植 是 否 对 人 类 存在 巨大 风险 ， 
比如 长 期 寄生 在 猪 身上 的 病毒 能 在 人 身上 寄生 吗 ? 

20 年 前 ， 人 们 认为 遗传 疾病 是 很 少见 的 不 治之 症 ， 它 们 是 按 经 典 
雷 德尔 理论 ( 显 性 、 隐 性 和 X 连锁 ) 所 表达 的 基因 的 突变 所 导致 的 疾 
病 。 今天 ， MERR INTERE- MILIA. MARR. 
诗 、 糖 尿 病 或 者 哮喘 病 等 一 系列 受 遗 传 因素 影响 的 许多 重要 疾病 有 关 
的 和 名称。 认识 人 类 疾病 的 遗传 成 分 方面 的 研究 进展 以 及 如 何 运用 这 
此 知识 是 一 个 庞大 的 课题 。 为 了 给 读者 清楚 的 认识 ， 我 为 一 种 经 典 
孟 德 尔 疾 病 (HEMEL) 以 及 两 种 有 强烈 遗传 倾向 的 重要 疾病 (A 
腺 总 和 阿尔 欧 海 默 病 ) 撰写 了 若干 章节 ， 重 点 是 探讨 如 何 合理 使 用 遗 
传 风险 信息 这 一 极 富 挑战 性 的 难题 。 

大 约 125 的 白 种 美国 人 携带 一 个 突变 的 吉 性 纤维 化 (Cystic 
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fibrosis, CF) 基因 。 科学 家 已 经 开发 出 质 优 价 廉 的 分 子 生物 学 检 
测 手段 来 鉴别 携带 者 。 我 们 是 否 应 当 进 行 婚 前 普查 呢 ? 回溯 一 个 
家 庭 的 乳腺 癌 和 (或 ) 卵巢 瘤 历 史 ， 人 们 可 以 通过 DNA 检 测 来 估 
计 一 位 女性 成 员 为 阳性 的 可 能 性 。 这 项 检测 的 应 用 面 是 否 可 以 更 
广泛 一 些 ? 谁 来 决定 这 个 问题 ? 如 果 知 道 自 己 是 或 不 是 乳腺 瘤 基因 
或 阿尔 茨 海 默 病 易 感 基因 变 体 的 携带 者 是 否 有 用 ? 医生 或 病人 谁 应 
该 对 这 样 的 预测 性 检验 负责 ? 

有 两 个 问题 是 我 在 过 去 S 年间 时 常 被 问 及 的 : (1) 什么 是 基因 
IT? (2) 什么 时 候 可 以 实际 应 用 ? 人 们 已 经 梦想 几 十 年 内 实现 体 
细胞 基因 治疗 一 一 用 一 个 正常 细胞 去 修正 患 病 个 体 的 细胞 。 运 今 为 
止 ， 没 有 一 种 单一 的 治疗 方法 可 以 做 到 。 不 过 ， 这 方面 的 进展 已 令 
人 印象 深刻 ,特别 是 正在 发 展 有 效 方 法 运载 “健康 ”DNA 沿 病 毒 的 生 
物 学 轨道 到 患者 的 细胞 核 。 1999 年 秋天 ， 一 位 青年 因 患 一 种 罕见 的 
肝脏 疾病 而 在 接受 基因 治疗 后 悲惨 地 死去 ， 这 促使 我 们 所 有 人 必须 重 
新 评价 我 们 的 知识 状况 。 我 想 ， 我 们 似乎 能 发 展 有 效 的 基因 疗法 ， 
尤其 是 当 该 疾病 可 以 归结 为 一 个 单一 的 易 接 触 的 组 织 时 更 是 如 此 。 
例如 ， 从 现在 起 10 年 内 对 囊 性 纤维 化 患者 也 许可 以 采用 “基因 吸入 
器 ” (一 种 将 CF 基因 喷雾 到 肺 部 的 设备 ) 来 进行 有 效 的 治疗 ， 就 像 
今天 的 哮喘 病 疗 法 一 样 。 

当 人 们 寄 希 望 于 生殖 遗传 工程 一 一 通过 改变 生殖 细胞 来 改变 个 体 
以 及 后 代 的 遗传 成 分 时 ， 基 因 治 疗 产 生 了 深奥 的 科学 和 伦理 问题 。 
SAIL, 科学家、 宗教 界 人 士 和 政府 决策 部 门 都 认为 我 们 不 应 当 开 
展 生殖 细胞 工程 ， 部 分 原因 是 由 于 他 们 将 此 视 为 趋向 基因 增进 疗法 的 
一 个 步骤 。 基因 增进 疗法 努力 使 胚胎 更 大 、 更 聪明 、 更 有 音乐 感 或 
者 实现 对 孩子 怀 有 的 其 他 梦想 。 但 是 ， 如 果 技 术 障 碍 被 克服 的 话 ， 
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人 们 对 生殖 治疗 的 兴趣 就 会 失控 。 在 30 年 左右 的 时 间 内 ， 我 们 几乎 
BEA RETIN EWEA KER. 这 对 社会 将 意味 着 什么 ? EE 
仅 是 一 项 最 新 的 工具 以 使 社会 保持 其 经 济 超过 下 四 分 位 (25% ) 码 ? 
或 者 它 将 引领 更 深入 的 变化 吗 ”? 

在 本 书 最 后 一 篇 中 ， 我 讨论 了 几 个 关键 的 伦理 学 难题 ,它们 在 人 
类 遗传 学 发 展 过 程 中 产生 并 将 继续 使 实践 复杂 化 。 目前 , 遗传 隐私 
权 问 题 已 引起 和 人们 过 度 的 忧虑 。 一 个 接 一 个 州 已 经 制定 法 律 来 限制 
使 用 那些 健康 保险 商 可 能 对 遗传 信息 的 利用 。 KRAV A 
厚 的 兴趣 。 什么 是 问题 的 关键 ? 谁 可 以 接触 到 遗传 信息 ， 它 可 以 为 
什么 目的 所 用 ? 医生 是 否 可 以 侵犯 患者 的 隐私 来 警告 其 亲属 具有 遗传 
风险 ?在 什么 条 件 下 可 以 这 样 做 ? 谁 来 决定 ? 随 着 遗传 检测 逐渐 问 医 
学 渗透 ， 它 将 改变 我 们 原初 以 患者 为 中 心 的 保密 观念 ， 转 向 以 家 庭 
为 中 心 吗 ? 

在 探讨 隐私 权 争 论 之 后 ,我 评述 了 两 个 新 的 问题 。 20 世纪 90 年 
代 间 ， 人 们 对 冷冻 人 类 胚胎 在 道德 和 法 律 方面 的 忧虑 不 断 增加 。 从 
欧洲 到 美国 ， 成 千 上 万 的 8 细胞 期 人 类 胚胎 悬浮 于 液 氮 浸 泡 着 的 微 管 
之 中 。 尽管 它们 原本 是 为 了 不 育 夫妇 移植 所 用 ， 但 许多 情况 下 入 们 
已 不 再 想 要 它们 了 。 如 果 这 些 胚 胎 的 “潜在 ”父母 死亡 或 者 离异 
了 ,它们 的 命运 如 何 ? 冷冻 胚胎 是 人 还 是 财产 或 者 是 介 于 两 者 之 间 的 
什么 东西 ? 直到 目前 为 止 , 父母 或 者 当事人 都 还 未 能 想 出 什么 办 法 来 
解决 这 个 问题 。 胚胎 生殖 细胞 来 自 一 对 夫妇 ,但 他 们 离婚 了 ， 未 来 
应 当 如 何 解 决 这 些 胚 胎 ? 法 院 应 当 怎 样 解决 这 样 的 智力 难题 ? 我 讲述 
了 一 个 令 人 惊奇 但 十 分 痛苦 的 故事 ， 它 涉及 一 桩 离婚 案 中 如 何 分 割 7 
个 冷冻 胚胎 控制 权 的 内 容 。 

没有 一 本 有 关 遗 传 学 的 书 可 以 回避 多 莉 羊 ,， 它 是 一 头 成 年 绵羊 二 





皮 细胞 的 克隆 产物 。 这 一 成 就 究竟 有 怎样 的 功绩 ? 还 有 多 久 就 可 以 
克隆 人 ? 对 于 多 莉 ， 我 们 还 不 知道 些 什么 ? 多 莉 有 多 大 年 龄 ? 尽管 她 
出 生 于 1996 年 ， 但 其 DNA 来 源 于 -一头 1990 年 出 生 的 绵羊 。 多 者 并 
不 年 轻 ， 也 许 已 步 人 中 年 ! 她 可 以 生育 吗 ? 她 会 保持 健康 吗 ? 如 有 的 
话 ， 什 么 威胁 是 人 类 克隆 确实 要 面临 的 ?为 什么 每 个 人 在 这 个 问题 上 
ABA HR? 

在 过 去 的 5 年间， 遗传 学 曾经 笼罩 在 优生 学 运动 的 阴影 之 下 。 
优生 学 于 19 世纪 后 期 在 英国 产生 ， 植 根 于 美国 ， 后 来 在 纳粹 德国 被 
严重 扭曲 。 旧 的 臭名 昭著 的 优生 学 项 目 一 -对 精神 智障 者 实行 节育 
以 及 根据 所 谓 的 遗传 学 优势 考虑 移民 配额 一 一 谢 天 谢 地 总 算 消 失 了 ， 
但 它们 是 否 已 由 一 种 更 为 隐 星 的 优生 学 所 替代 (如 一 项 技术 上 可 行 、 
医生 们 支持 、 夫 妇 俩 寻求 的 家 庭 计划 ) ? 我 们 现在 有 办 法 及 时 鉴定 胎 
儿 的 先天 缺陷 ,使 得 妇女 可 以 决定 是 否 流产 。 随 着 时 间 的 推移 ， 我 
们 可 以 更 为 准确 地 评价 胎儿 ， 当 人 们 问 及 人 类 胎儿 时 什么 问题 是 正确 
的 ? 什么 问题 又 是 错误 的 ? 能 预测 一 个 人 未 来 健康 或 天 赋 的 检测 工具 
的 出 现 将 预示 什么 一 一 我 们 怎样 看 待 我 们 自己 和 我 们 的 孩子 以 及 我 们 
周围 的 残疾 人 士 ? 

而 这 两 本 书 中 的 另 -- 本 ， 则 是 这 24 个 故事 的 引申 ,可 算是 一 本 
小 型 的 遗传 学 教材 。 每 一 章 都 包含 有 关于 遗传 学 的 重要 事实 。 例 
如 ， 我 在 亚伯拉罕 . 林肯 一 章 中 讨论 了 一 -种 显 性 疾病 一 一 马 方 综合 
征 ， 并 介绍 了 一 种 有 力 的 工具 一 PCR (RAMMER). 在 关于 图 
卢 效 - 洛 特 雷 克 的 一 章 中 ,我 介绍 了 隐 性 遗传 疾病 和 血亲 以 及 一 种 称 
为 致密 性 骨 发 育 不 全 的 罕见 疾病 。 在 有 关 精 神 疾病 的 材料 中 ， 我 回 
顾 了 人 们 为 一 个 躁 狂 抑郁 症 易 感 基 因 作 图 所 付出 的 不 平凡 的 努力 。 
为 了 理解 这 个 故事 ， 人 们 需要 知道 基因 作 图 的 基本 概念 ， 这 是 一 种 易 
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于 掌握 的 概念 。 我 希望 能 以 读者 易于 吸收 而 毋 需 过 分 努力 的 某 种 方 
式 来 传授 一 些 遗 传 学 的 基础 知识 。 

遗传 革命 将 作为 人 类 思想 的 伟大 襄 峰 而 载 和 史册。 我 们 已 经 开 
始 的 征程 将 最 终 引 领 我 们 进入 影响 我 们 自身 进化 的 世界 。 我 希望 这 
本 书 将 使 所 有 读者 更 深刻 地 感悟 到 我 们 正 走向 何方 。 
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林肯 总 统 同 麦克 莱 伦 将 军 及 一 群 官员 在 马里 兰州 的 安 蒂 特 姆 。 (照片 由 美国 国会 图 
书馆 提供 ) 





1. 亚伯拉罕 。 林肯 
他 患 有 马 方 综合 征 吗 ? 


马 方 综合 征 

尽管 没 人 能 知道 亚伯拉罕 林肯 (Abraham Lincoln) 的 准确 身 
高 ,但 据 记 载 他 确实 是 一 个 罕见 的 高 个 子 。 南北 战争 期 间 的 一 名 记 
者 这 样 形容 他 : “一 个 顾 长 、 瘦 前 的 男人 ， 身 高 超过 6 英尺， 稍稍 有 
些 驼背 ， 下 垂 的 长 胸 膊 末端 是 一 双 相 当 大 的 手 ， 那 尺寸 大 大 超过 了 手 
与 脚本 该 成 的 比例 。” 同 期 的 照片 也 证 实 他 确实 高 于 大 多 数 男 人 。 
在 一 张 著 名 的 照片 中 ， 他 站 立 着 ， 远 高 过 身材 矮小 的 麦克 莱 伦 
(George B. McClellan) 将 军 ， 甚 他 个 子 较 高 的 军官 的 帽子 也 不 过 才 到 
总 统 下 巴 的 胡须 部 位 。 我 们 对 林肯 的 健康 状况 了 解 相 当 之 少 ， 但 据 
说 除了 在 心情 极度 泪 丧 时 ,他 是 一 个 相当 有 力气 、 精 为 充沛 的 人 。 

林肯 的 身高 可 能 是 一 种 遗传 病 的 体征 ， 这 种 遗传 病 被 称 为 马 方 
综合 征 (Marfan syndrome) 。 第 一 次 指出 这 点 的 是 一 位 洛杉矶 医 
生 ， 他 也 是 偶然 产生 这 种 想法 的 。 1962 Æ, 一 名 7 岁 的 男孩 被 诊断 
患 马 方 综合 征 后 ， 这 位 医生 开始 在 男孩 的 家 族 中 寻找 致 病 基 因 ， 结 
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果 发 现 小 男 ZEIL- 林肯 二 世 (Mordecai Lincoln 1) 的 第 8 (OR 
孙 ， 而 莫 迪 凯 ， 林肯 二 世 正 是 林肯 总 统 曾祖 父 的 曾祖 父 。 这 一 发 现 
并 没有 证 明 林肯 总 统 身上 携带 有 使 男孩 致 病 的 那个 基因 的 拷贝 ， 但 
这 是 一 个 非常 诱 人 的 线索 。 

马 方 综合 征 一 一 大 约 20 000 人 中 就 会 出 现 一 例 一 -得 名 于 一 位 
法 国 儿科 医生 。 1896 年 ， 这 名 医生 首次 报道 了 一 个 女孩 串 有 严重 的 
骨骼 畸形 。 患 有 这 种 先天 性 疾病 的 人 可 能 会 出 现 各 种 各 样 的 并 发 
症 ， 而 所 有 这 些 并 发 症 最 终 都 可 以 归结 为 结缔 组 织 病变 。 1914 年 ， 
人 们 发 现 它 有 时 还 伴 有 眼球 晶状体 异 位 ， 但 是 直到 20 世纪 40 年 
代 ， 医 生 们 才 发 现 串 有 马 方 综合 征 的 病人 会 因为 大 动脉 一 -从 心脏 
输出 血液 的 血管 破裂 而 狂 死 (并 且 是 在 相当 小 的 岁数 ) 。 由 于 
血管 组 织 中 存在 遗传 性 的 病变 ， 数 十 年 的 血液 冲击 最 终 会 破坏 血管 
壁 ， 从 而 导致 狂 死 。 

长 期 以 来 ， 我 们 只 能 推测 马 方 综合 征 的 致 病 机 理 ， 不 过 现在 我 们 
对 此 已 经 清楚 了 。 1991 年 7 月 ， 三 个 研究 小 组 同时 报道 发 现 了 马 方 
综合 征 的 致 病 基 因 和 致 病 机 理 。 他 们 使 用 了 多 种 细胞 染色 和 基因 作 
图 技术 ， 发 现 致 病 基因 编码 一 种 原 纤 蛋白 (fibrillin) ， 而 原 纤 蛋 白 正 
是 晶状体 和 大 动脉 壁 的 组 成 成 分 。 进一步 锁定 这 个 结论 的 是 两 个 病 
例 _ 两 个 至 今 没 有 发 现 具有 遗传 病 家 族 史 的 病人 同时 具有 马 方 综合 
征 的 典型 临床 表现 和 原 纤 蛋白 基因 的 DNA 突变 。 这 两 个 “个 别 病 
A 是 他 们 母亲 的 卵子 或 父亲 的 精子 发 生 一 个 新 突变 的 结果 。 

像 许多 遗传 疾病 一 样 ， 马 方 综合 征 在 其 发 病 的 严重 性 上 存在 差 
异 。 一 个 重要 的 原因 是 突变 可 以 在 该 基因 的 很 多 位 点 上 发 生 ， 而 其 
中 一 些 位 点 上 的 突变 对 基因 所 编码 蛋白 的 损害 会 比 另 一 些 位 点 上 的 突 
恋 更 大 。 第 二 个 主要 原因 是 组 成 人 体 整个 基因 组 (遗传 成 分 ) 的 大 
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约 100 000 对 基因 “* 中 只 有 一 对 发 生 突变 才 会 导致 马 方 综合 征 。 其 他 
基因 可 以 减弱 或 者 加 剧 原 纤 蛋 白 基因 突变 的 影响 。 有 可 能 一 个 先天 
性 原 纤 蛋 白 基因 突变 的 人 会 像 亚 伯 拉 罕 . 林肯 一 样 带 有 轻 度 的 马 方 综 
合 征 表现 ， 但 依然 健康 。 


考虑 林肯 的 DNA 

1990 年 秋天 ， 马 方 综合 征 致 病 基因 被 发 现 的 消息 正在 学 术 界 伟 
播 。 费城 杰 斐 示 医学 院 分 子 医学 研究 所 所 长 、 结 缔 组 织 病变 的 权威 
普罗 科普 (Darwin Prockop) 博士 同 华盛顿 的 国立 健康 与 医药 博物 馆 
(National Museum of Health and Medicine) 联系 ， 申请 获取 一 点 馆藏 的 
亚伯拉罕 . 林肯 的 组 织 标本 进行 DNA 分 析 ， 以 确定 他 是 否 真 的 携带 
了 导致 马 方 综合 征 的 突变 基因 。 

像 肯 尼 迪 被 刺 一 样 ， 林 肯 之 死 也 是 美国 历史 上 最 著名 的 事件 之 
一 。 1865 年 4 月 14 日 晚上 , 总 统 及 夫人 在 美国 陆军 部 一 名 可 信赖 的 军 
EMAR (Henry Reed Rathbone) 及 其 未 婚 妻 的 陪同 下 ， 前 往 福 特 剧 
院 的 包 肛 欣赏 戏剧 《我 们 的 美国 表亲 》 (Our American Cousin) 。 只 
有 一 名 警察 一 帕克 (John F. Parker) 被 指派 在 通 往 总 统 包 彩 的 狭窄 走 
BERB. 戏 间 ， 帕 克 竞 然 擅 离 职守 找 空位 子 看 戏 去 了 。 利用 这 个 
空 档 ， 精 心 策划 好 秦 击 行动 的 二 流 南 方 演员 布 思 (John Wilkes Booth) 
大 步 走 进 总 统 包 厢 ， 用 一 把 小 型 的 大 口径 短 口 手枪 对 准 总 统 的 后 脑 
I, ATRI., 从 验尸 报告 看 ， 手 枪 子弹 打 人 头骨 “和 斜 间 右 眼前 


x 国际 人 类 基因 组 测序 联合 体 (The International Human Genome Sequencing 
Consortium) 2004 年 10 月 20 日 公布 的 人 类 基因 组 序列 ,合计 编码 人 类 蛋白 的 基因 数量 为 
20 000 一 25 000 个 。 而 时 在 2001 年 2 月 公布 人 类 基因 组 序列 草图 的 时 候 ， 这 个 数目 就 已 经 
从 十 多 年 前 的 100 000 减少 到 了 35000 了 。 一 一 译 者 
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进 ， 穿 过 大 脑 停 在 了 眼睛 后 部 。 沿 伤口 轨迹 找到 了 一 些 骨 头 碎片 ， 它 
们 被 子弹 的 冲击 力 带 进 大 脑 ， 最 后 嵌 在 大 脑 左 半球 的 前 叶 上 。” 

林肯 就 这 样 倒 下 了 。 第 一 个 赶 到 包月 的 医生 是 年 轻 的 助理 外 科 
”医生 利 尔 (Charles Leale) ， 他 赶 到 时 总 统 已 经 没有 任何 生命 体征 了 。 
发 现 头 部 伤口 后 ， 他 迅速 用 手 清理 血块 ， 来 降低 总 统 的 颅 内 压 ， 林 肯 
开始 呼吸 了 。 随后 ，4 名 士兵 迅速 将 总 统 移 到 剧院 马路 对 面 的 一 栋 
房 中 ， 房 东 是 一 个 叫 彼 得 森 (Peterson) HHA. 林肯 的 私人 医生 斯 
通 (Robert Stone) 和 军医 局 局 长 巴 恩 斯 (Joseph Barnes) 不 久 也 赶 来 
T, 并 开始 主持 抢救 。 整整 一 夜 ， 内阁 成 员 们 聚集 在 一 起 无 助 地 等 
待 着 。 最 终 ， 医 生 们 取出 子弹 的 努力 宣告 失败 ， 他 们 一 致 认定 总 统 
所 受 的 枪 伤 是 致命 的 。 林肯 于 次 日 清晨 7 时 22 分 停止 了 呼吸 。 战 
争 部 长 斯 坦 顿 (Edwin M. Stanton) 说 道 ，“ 历 史 会 馆 记 他 的 。” 

处 在 那个 阴暗 时 刻 的 人 们 意识 到 任何 与 这 次 暗杀 有 关 的 东西 都 会 
具有 重大 的 历史 意义 ,这 并 不 奇怪 。 第 一 个 试图 救助 林肯 的 年 轻 外 
科 医 生 利 尔后 来 写 道 ， 那 个 清晨 他 徘徊 在 南 中 的 华盛顿 ， 发誓 要 将 他 
那 沾 有 总 统 鲜血 的 衬衣 袖口 珍藏 下 来 。 OR, 那些 袖口 还 被 他 的 子 
孙 们 珍藏 着 。 许多 物品 来 自 那 个 残酷 的 夜晚 ， 现 在 都 沉睡 于 华盛顿 
国立 健康 与 医药 博物 馆 (以 前 叫 国家 军事 博物 馆 ) ， 其 中 包括 巴 恩 斯 
医生 用 于 取 子 弹 的 手术 设备 、 子 弹 、 林 肯 头 上 的 两 撮 头 发 (大 约 180 
根 ) 、 重 约 10 克 的 7 块头 骨 碎 片 和 验尸 的 病理 学 者 柯 蒂 斯 (Edward 
Curtis) 医生 留 有 血渍 的 袖口 。 所 有 这 些 物 品 都 可 能 含有 林肯 的 
DNA 一 一 组 成 基因 的 物质 。 


我 们 应 该 检验 林肯 的 组 织 吗 ? 
DNA 是 一 种 相当 坚韧 的 物质 ， 如 果 能 够 避 开 亚 劣 的 自然 环境 而 
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得 以 很 好 保护 的 话 ， 它 位 于 细胞 核 中 的 长 长 的 双 链 结构 可 以 保存 成 千 
上 万 年 。 即使 随 着 时 间 的 推移 它 的 双 链 打开 并 且 破 损 ， 但 其 中 很 短 
的 一 个 片断 也 会 携带 重要 的 遗传 信息 。 现在 ,科学 家 们 已 掌握 了 从 
极其 微小 的 组 织 标本 (甚至 是 一 个 细胞 ) 中 抽 提 、 扩 增 和 分 析 DNA 
的 技术 ,这 些 技术 是 如 此 的 高 效 有 用 ,简直 今 人 难以 想象 。 现存 的 
林肯 头骨 和 头发 标本 很 可 能 为 我 们 的 诊断 提供 足够 的 DNA, 而 这 些 
DNA 也 许可 以 被 提取 出 来 。 这 就 是 促使 普罗 科普 博士 向 博物 馆 提 出 
申请 的 原因 。 他 推测 只 需要 一 小 块 骨头 碎片 ， 就 可 以 获得 足够 的 
DNA 来 寻找 原 纤 蛋 白 基因 的 突变 。 

Ho SRE PEGE (Victor McKusick) 博士 的 缘故 [他 曾 于 1997 年 获 
得 极 具 声望 的 拉 斯 克 奖 (Lasker Award) ]， 我 开始 参与 决策 是 否 可 以 
检测 林肯 的 DNA 以 确诊 其 马 方 综合 征 。 多 年 担任 约翰 . 霍 普 金 斯 大 
学 医学 院 首席 医师 ， 同 时 也 是 现代 人 类 遗传 学 疯 基 人 的 麦 库 西 克 是 一 
位 儒雅 而 坚毅 的 学 者 。 他 在 缅 因 州 的 一 个 农场 中 长 大 ， 是 同 卵 双 生 
子 中 的 一 个 (他 的 挛 生 兄弟 是 缅 因 州 高 等 法 院 的 首席 法 官 ) 。 E 
西 克 怀 疑 正 是 这 个 原因 驱动 他 选择 了 遗传 学 。 在 转向 人 类 遗传 学 之 
前 ,他 已 经 是 一 名 成 熟 的 心脏 病 专 家 。 在 得 知 麦 库 西 克 是 世界 上 马 
方 综合 征 方面 的 权威 并 且 就 在 巴尔 的 摩 附 近 工 作 之 后 ， 时 任国 立 健康 
与 医药 博物 馆 馆 长 的 法 医 专家 米 科 齐 (Mare Micozzi) 博士 自然 要 就 
普罗 科普 的 申请 征求 麦 库 西 克 的 意见 。 于 是 ， 他 们 两 人 决定 组 成 一 
个 委员 会 就 这 个 问题 提供 建议 。 由 于 我 本 人 兼 有 临床 遗传 学 和 法 律 
学 背景 ， 麦 库 西 克 博士 也 邀请 我 加 入 了 这 个 委员 会 。 

1991 年 5 月 1 日 ,我 加 入 了 这 个 小 组 ， 其 成 员 包括 : 白宫 医生 
葛 尔 (Lawrence Mohr) 、 伊 利 诺 斯 州 林肯 法 律 文 件 项 目的 主管 卡 鞭 
姆 . 戴 维 斯 (Culum Davis) 、 全 国 马 方 基金 会 会 长 威廉 斯 (Cheryl 
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Williams) 、 某 博物 馆 馆 长 兼 特殊 藏品 管理 专家 林内 波 里 尔 : 威 尔 
还 (Lynne Poirier Wilson) 以 及 美国 武装 部 队 DNA 鉴定 实验 室 的 首席 
科学 家 和 世界 上 最 大 的 DNA 库 人 负责 人 威 登 (Vitor Weedn) 上 校 。 
我 们 都 相信 ， 现 在 我 们 要 作出 的 决定 是 我 们 当中 任何 人 都 不 曾 作 过 
的 重大 决定 。 

来 自 伊利 诺 斯 州 的 民主 党 国会 议员 波 特 (John Porter) 对 博物 馆 可 
能 批准 对 林肯 的 DNA 进行 研究 深 表 忧虑 。 他 正式 要 求 我 们 回答 以 下 4 
个 问题 : (1) 这 项 申请 与 美国 良好 的 学 术 和 研究 传统 一 致 吗 ? (2) 申 
请 是 否 侵犯 了 林肯 的 隐私 权 或 者 他 是 否 装 成 公开 个 人 的 健康 和 医疗 信 
息 ? (3) 为 了 满足 一 个 引 人 注 目的 公众 兴趣 而 允许 对 具有 重大 历史 价 
值 的 标本 进行 破坏 性 检测 ， 对 一 个 博物 馆 而 言 能 被 接受 吗 ? (4) 这 个 
申请 与 自然 科学 和 历史 学 等 诸 学 科 中 职业 道德 的 主流 标准 一 致 吗 ? 

对 第 一 、 第 三 和 第 四 个 问题 的 答案 是 显而易见 的 。 长 期 以 来 ， 
学 者 们 的 兴趣 集中 在 重要 历史 人 物 的 健康 状况 和 疾病 是 怎样 影响 其 行 
为 的 问题 上 ， 这 在 历史 学 研究 中 已 是 一 个 很 成 熟 的 领域 。 关于 这 一 
点 ,我 们 只 需要 看 看 以 下 的 事例 就 能 明了 。 学 者 们 对 伍德 罗 . 威 尔 
还 (Woodrow Wilson) 在 任期 内 中 风 所 产生 的 影响 极 有 兴趣 ， 对 约 
翰 .F.: 肯尼迪 (John F. Kennedy) 是 否 受 阿 狄 森 病 (Addison's 
disease) 困扰 充满 了 好 奇 ， 而 富兰克林 罗斯福 (Franklin Roosevelt) 
是 如 何 对 待 自身 残疾 的 也 引起 了 他 们 的 兴趣 。 1980 年 ， 病 理学 家 们 
发 表 了 一 份 对 过 去 的 组 织 切片 和 石蜡 包 埋 样品 重新 进行 详细 分 析 的 结 
果 ， 那 个 石蜡 样品 中 包 埋 有 1893 年 被 医生 秘密 割 除 的 格 罗 弗 克利 
夫 兰 (Grover Cleveland) 总 统 的 部 分 上 肌 肿 瘤 组 织 ， 分 析 结 果 和 表明 ， 
那个 肿瘤 不 是 恶性 的 。 我 们 的 馆藏 品 保存 专家 林内 “ 威尔逊 在 确定 
DNA 研究 只 需 消耗 很 小 的 一 块 样本 后 ， 打 消 了 原来 的 疑虑 ， 断 定 破坏 
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极 小 一 块 骨头 不 会 对 收藏 造成 危害 ， 也 不 会 危及 未 来 的 研究 。 

要 确定 亚伯拉罕 . 林肯 允许 我 们 对 他 做 什么 ， 这 才 是 真正 具有 挑 
战 性 的 问题 。 尽管 林肯 的 一 生 在 历史 上 被 研究 得 最 多 ， 但 是 仍然 没有 
严格 的 历史 证 据 来 引导 我 们 的 行动 。 委员 会 中 的 林肯 研究 专家 们 找 不 
到 任何 可 供 我 们 推测 林肯 是 否 支持 这 个 实验 的 证 据 ， 包 括 任何 行动 和 
信件 。 然而 ， 学 者 们 的 多 数 意 见 认为 林肯 并 不 是 一 个 特别 自我 的 人 ， 
无 论 在 伦理 上 还 是 法 律 上 的 分 析 都 没有 对 这 项 实验 形成 明显 的 阻碍 ， 
因为 法 律 很 早 之 前 就 认可 公共 官员 和 社会 名 人 不 能 期 望 享有 同 普通 人 
_ 样 的 隐私 权 。 而 且 ， 一 个 人 的 隐私 权 随 其 死亡 而 中 止 ， 所 以 批准 这 
个 实验 不 会 触犯 任何 明显 的 禁令 。 事实 上 ， 也 没有 任何 活着 的 林肯 直 
系 后 代 会 因为 伟大 祖先 的 DNA 在 死 后 被 分 析 而 感到 被 侵犯 了 隐私 权 。 

麦 库 西 克 和 威廉 斯 作出 了 巨大 的 努力 ， 强 有 力 地 推动 了 实验 批 
准 的 进程 。 他 们 指出 ， 在 我 们 生活 的 社会 中 有 许 许多 多 的 残疾 人 ， 
还 有 很 多 人 和 患 有 马 方 综合 征 ， 他 们 都 受到 了 明显 或 隐 星 的 歧视 。 如 
果实 验 结果 是 林肯 -可 能 是 美国 历史 上 最 受 人 尊敬 的 人 物 一 一 患 
有 遗传 疾病 ,这 个 事实 难道 不 能 用 来 反对 歧 祝 、 拥 护 人 类 平等 吗 ? 
E>, 当 那 些 患 上 马 方 综合 征 的 人 ,尤其 是 青年 人 ， 面 对 诸如 外 科 
手术 等 等 他 们 必须 遭受 的 痛苦 时 ， 这 个 事实 难道 不 能 帮助 他 们 坚定 
克服 困难 的 决心 吗 ” 尽管 我 们 还 不 能 确定 我 们 就 是 正确 的 ， 但 委员 
会 成 员 们 都 坚定 地 认为 ， 我 们 对 林肯 已 经 有 了 足够 的 了 解 ， 如 果 他 
还 活着 ， 如 果 他 知道 对 自己 的 DNA 进行 检测 可 以 帮助 其 他 人 ， 他 会 
BEAR HRMS BL 

在 解决 了 馆藏 和 伦理 问题 之 后 ， 委 员 会 又 讨论 了 实施 实验 的 科学 
家 们 可 能 要 面临 的 技术 障碍 。 1991 年 春天 ， 麦 库 西 克 博士 就 这 个 问题 
与 两 位 杰出 的 分 子 生物 学 家 进行 了 讨论 ， 一 位 是 柯林斯 (Francis 
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Collins) 博士 ， 他 现在 是 国立 人 类 基因 组 研究 所 所 长 ， 另 一 位 是 斯 坦 福 
大 学 教授 弗兰克 (Ua Francke) 博士 。 他 们 认为 实验 中 肯定 存在 挑 
战 。 当时 对 原 纤 蛋 白 基因 的 研究 并 不 多 。 此 外 ， 一 个 或 若干 个 编码 
结缔 组 织 蛋 白 的 其 他 基因 异常 也 有 可 能 造成 马 方 综合 征 。 因此 ， 他 们 
建议 先 让 分 子 生物 学 家 对 几 百 个 具有 该 病征 的 活体 病人 DNA 进行 研 
究 ， 来 确定 是 一 些 共同 的 突变 导致 了 大 多 数 病例 ， 还 是 每 个 患 病 家 族 
都 有 其 各 自 的 “私有 ”突变 。 如 果 没 有 办 法 完成 这 项 分 子 水 平 的 探索 
研究 ， 那 么 检测 林肯 的 DNA 必 将 更 加 困难 。 所 以 , 他 们 建议 最 好 的 
方法 是 等 待 。 我 们 同意 了 ， 并 决定 一 年 以 后 再 考虑 此 事 。 

那天 下 午 的 晚 些 时 候 ， 麦 库 西 克 博 士 拿 着 一 份 会 议 记录 走 进 了 来 
自 俄勒冈 州 的 民主 党 参议 员 哈 特 菲尔德 (Mark Hatfield， 一 位 值得 尊 
敬 的 林肯 学 者 ) 的 办 公 室 。 麦 库 西 克 将 我 们 委员 会 的 建议 形容 为 一 
个 通 往 未 来 实验 的 “有 效 绿灯 ”。 全 国 的 报纸 都 报道 了 此 事 ， 看 来 
大 部 分 人 都 支持 委员 会 的 决定 , 但 也 有 一 些 例 外 。 一 位 著名 的 生物 
伦理 学 家 将 这 个 想法 斥 为 “偷窥 者 ”。 还 有 一 位 政治 漫画 家 称 如 果 
林肯 还 在 ， 他 会 说 生物 学 并 不 重要 ， 而 人 们 努力 去 搞 清 楚 生 物 学 上 的 
事实 与 追求 政治 平等 是 背道而驰 的 。 一 名 国会 议员 认为 委员 会 侵犯 
了 林肯 的 隐私 权 ， 他 将 尽快 起 草 一 个 议案 来 阻止 这 个 实验 , 但 后 来 这 
个 提案 并 没有 被 认真 地 考虑 。 

1992 年 4 月 14 日 ， 也 就 是 林肯 遇刺 的 第 127 周年 ， 委 员 会 同一 些 
支持 他 们 的 分 子 生物 学 家 在 华盛顿 进行 了 第 二 次 也 是 最 后 一 次 会 晤 。 
此 间 一 年 中 ,一 种 类 马 方 综合 征 ( 先 天 性 挛缩 性 蜂 蛛 指 症 ，congenital 
contractural arachnodactyly) 的 致 病 基因 被 定位 于 5 号 染色 体 上 。 更 为 
重要 的 是 ， 对 28 个 临床 上 被 诊断 为 马 方 综合 征 的 家 族 进行 研究 后 表 
明 ， 每 个 病变 都 是 由 15 号 染色 体 上 的 原 纤 蛋白 基因 缺陷 引起 的 。 而 
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对 一 些 患 有 类 马 方 综合 征 的 罕见 遗传 病 家 族 进 行 研究 ， 却 发 现 他 们 的 
原 纤 蛋白 基因 并 不 是 “肇事 者 ”。 

委员 会 的 第 二 次 会 议 与 第 一 次 有 着 本 质 区 别 ， 会议 讨论 完全 集中 
在 实验 技术 的 可 行 性 上 。 随 着 所 研究 家 族 数目 的 增多 , 研究 人 员 发 
现 突变 数目 也 在 稳定 增长 ， 这 完全 在 与 会 者 的 意料 之 中 。 因此 , 在 
没有 研究 整个 基因 之 前 ， 对 林肯 的 DNA 进行 检测 几乎 是 不 可 能 的 ， 
而 研究 整个 基因 比 确定 一 个 明确 的 分 子 位 点 上 是 否 发 生 过 一 次 特定 变 
化 要 困难 得 多 。 BAR, 现在 仍然 还 不 到 推进 实验 的 时 候 。 要 想 从 一 
小 块 骨头 标本 中 提取 出 大 量 的 DNA, 就 得 有 人 先 去 完善 DNA 提取 技 
A, 威 登 博士 推荐 了 他 的 实验 室 中 训练 有 素 的 技术 员 。 由 于 博物 馆 
中 收藏 有 一些 南北 战争 时 期 士兵 经 过 截肢 手术 留 下 的 骨头 标本 ， 技 术 
员 们 曾 在 这 些 不 知名 的 骨头 标本 上 练习 DNA 抽 提 技术 。 这 样 ， 研 究 
人 员 可 以 估计 从 上 百年 历史 的 骨头 中 能 够 得 到 多 少 DNA。 由 于 这 些 
骨头 被 煮沸 清洗 过 ， 其 细胞 中 所 含 的 DNA 会 比 林肯 细胞 中 的 少 ,但 
还 是 可 以 帮助 我 们 对 林肯 骨头 材料 的 实际 需要 量 作出 保守 的 估计 。 

一 个 恼人 的 新 间 题 出 现 了 一 一 如 果实 际 需要 的 样本 量 大 大 超出 原 
来 的 计划 ， 怎 么 办 ? 有 一 种 可 能 的 解决 办 法 。 全 国 各 地 都 有 一 些 家 
族 声 称 他 们 手中 存 有 溅 上 林肯 鲜血 的 衣物 。 他 们 中 间 可 能 有 抬 林 肯 
到 彼得 森 房间 的 士兵 们 的 后 代 ， 可 能 有 抢救 过 总 统 的 医生 们 的 后 代 ， 
但 也 可 能 根本 就 是 假 的 。 林肯 的 尸体 解剖 之 后 ， 博 物 馆藏 有 一 些 他 
的 组 织 ， 为 什么 不 用 一 点 组 织 去 做 一 个 DNA 指纹 图 谱 ， 然 后 要 求 这 
些 家 族 提交 沾 血 衣 片 来 做 DNA 分 析 呢 ?如 果 DNA 图 谱 吻 合 ， 就 可 证 
实 他 们 的 血 衣 是 真 的 ， 也 就 可 以 为 后 续 诊断 研究 提供 非 博物 馆 样本 的 
信息 。 米 科 齐 博士 同意 这 样 做 。 最 后 ， 委 员 会 一 致 同意 等 到 原 纤 蛋 
白 基 因 被 透彻 地 研究 之 后 ， 再 开展 我 们 的 实验 。 
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附 言 

会 最 后 一 次 会 议 距 今 已 经 9 年 了 ， 我 们 仍然 不 知道 亚 伯 拉 
罕 . 林肯 是 否 患 有 马 方 综合 征 ， 也 许 还 要 等 一 段 很 长 的 时 间 才 能 知 
道 。 技术 上 的 障碍 仍然 太 大 ， 我们 不 能 保证 可 以 成 功 地 取得 突破 ，。 
如 果 当 年 对 林肯 进行 了 完整 的 尸体 解剖 ,也 许 一 些 涉 及 他 的 大 动脉 形 
状 和 环境 的 记录 可 以 为 我 们 提供 重要 的 证 据 ， 来 支持 或 者 推翻 这 种 诊 
断 争论 ， 但 当时 的 解剖 仅仅 限于 打开 他 的 头颅 。 直到 19 世纪 80 年 
代 ， 完 整 的 尸体 解剖 才 被 作为 医学 上 的 一 种 实践 标准 。 Ae 
士 猜 想 林 肯 患 马 方 综合 征 的 概率 为 50% ， 这 对 一 种 稀有 遗传 病 来 说 
已 经 相当 高 了 。 DNA 技术 还 在 稳步 地 发 展 ， 我 们 从 小 块 样本 中 提取 
KE DNA 的 能 力也 在 不 渐 完 善之 中 ，。 

用 博物 馆 馆 藏 的 林肯 总 统 的 组 织 生成 DNA 指纹 图 谱 ， 来 辅助 签 
定 来 自 全 国 各 地 自称 是 总 统 血液 的 样本 ， 这 方面 的 实验 也 没 能 进行 下 
去 。 1995 年， 美国 国防 部 高 级 官员 (博物 馆藏 品 的 最 终 权 利 代 理 
A) 压 下 了 这 类 计划 。 当时 的 国防 部 正 因 为 他 们 的 DNA 库 收集 了 所 
有 军人 的 样本 而 受到 严厉 指责 。 由 于 大 多 数 民众 担心 这 些 样 本 的 隐 
私 权 会 被 侵犯 ， 军 方 担心 检测 林肯 的 DNA 会 加 剧 人 们 的 忧虑 。 

如 果林 肯 DNA 的 检验 结果 表明 他 和 患 了 马 方 综合 征 ， 那 将 为 历史 
增添 一 个 有 趣 的 脚注 。 也 许 有 人 会 说 ,林肯 本 来 就 随时 可 能 因 大 动 
脉 破裂 而 狂 死 ， 即 使 没有 布 思 那 只 罪恶 的 手 ， 他 也 不 会 活 过 第 一 任 任 
期 或 者 不 会 活 到 影响 南方 和 解 的 进程 。 另 一 方面 ， 他 死 时 已 经 是 56 
岁 了 ,而 从 他 的 年 龄 和 所 表现 出 的 精力 怎么 也 看 不 出 有 什么 明显 的 马 
方 综合 征 的 病征 。 也 许 基 因 在 他 身上 已 经 发 生 了 突变 , 但 仅仅 表现 
出 这 种 遗传 病 的 轻 度 病征 而 已 。 

1995 年 的 一 桩 诉讼 为 委员 会 的 工作 提供 了 一 个 奇异 的 案例 。 布 
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思 的 后 代 们 请 求 巴尔 的 摩 巡 回 法 庭 批 准 他 们 控 出 布 思 的 尸体 残存 物 ， 
以 获取 一 些 DNA 样 本 用 于 检验 那个 尸体 到 底 是 不 是 布 思 的 一 一 这 可 
以 通过 比较 尸骨 DNA 和 后 代 血 液 DNA 来 实现 。 开 棺 的 主意 受 马里 
兰州 高 中 教师 奥 尔 洛 沃克 (Nathaniel Orlowek) 和 田纳西 南方 大 学 历史 
oe Ray He (Arthur Chitty) 所 鼓动 ， 他 们 称 暗 杀 后 的 第 12 R, RHE 
队 在 弗吉尼亚 的 鲍 灵 格林 检 疑 的 那个 男人 并 不 是 布 思 。 他 们 编造 的 
Aes, PBR iB BARR SNR ERE, 
38 年 后 他 才 在 那里 自杀 号 亡 。 

在 申请 人 陈述 之 后 ,法 官 听取 了 反对 开 棺 的 公墓 官员 所 请 专家 的 
证 词 。 出 版 过 一 本 关于 暗杀 事件 著作 的 历史 学 家 和 霍 尔 (James Hall) 
认为 奇 蒂 的 说 法 是 “一 派 胡 言 ”。 MAK 1907 年 的 一 个 恶作剧 ， 
当时 一 个 名 叫 巴 泰 斯 (Fennis Bates) 的 人 写 过 一 本 书 ， 声 称 自己 正 在 
出 售 的 木 力 伊 是 布 思 的 遗体 。 法 医 专 家 斯 塔 尔 斯 (James Starrs) 作 
证 说 ， 通 过 比较 尸骨 DNA 和 活着 的 亲戚 的 血液 DNA 并 不 能 确定 残存 
的 尸骨 是 不 是 布 思 的 ， 除非 有 人 可 以 通过 布 思 母 亲 那 边 连续 的 女性 亲 
属 线索 ， 找 到 一 个 布 思 母 亲 的 直系 女性 后 商 。 斯 塔 尔 斯 论点 的 基础 
是 ， 要 确定 家 族 联 系 ， 一 定 要 分 析 线 粒 体 DNA。 由 于 线粒体 DNA 只 
出 现在 卵子 中 而 不 出 现在 精子 中 ， 所 以 它 只 能 由 母亲 传 给 女儿 而 延 
续 。 最 后 ,法官 没有 批准 开 棺 ， 但 这 个 案子 有 朝 一 日 也 可 能 重新 开 
庭 。 今天 ， 如 果 存 在 一 位 布 思 父亲 的 直系 男性 后 代 的 话 ， 束 可 以 通 
过 比较 立 染 色 体 上 的 基因 序列 来 解决 这 个 问题 ， 因 为 YY 染色 体 是 只 由 
父亲 传 给 儿子 的 。 

假设 有 一 天 我 们 因为 马 方 综合 征 检 测 了 林肯 的 DNA, 这 将 会 作 
为 先例 而 引出 更 为 敏感 的 话题 吗 ? 生活 中 困扰 林肯 的 最 大 的 健康 问题 
其 实 是 “精神 抑郁 症 ”。 已 有 充足 的 证 据 证 明 ， 在 林肯 的 整个 成 人 
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ZA, 他 一 直 在 与 抑郁 症 进 行 斗 争 。 林肯 的 一 生 遭 受 了 许多 痛 
百 ， 特 别 是 孩子 们 的 死亡 ,包括 在 他 入 主 白宫 之 后 还 有 一 个 儿子 天 
H. 但 是 ， 即 使 没有 遭受 这 样 巨 大 的 打击 ， 他 也 会 不 时 地 表现 出 诅 
E. 他 有 遗传 性 的 抑郁 倾 问 吗 ? 我 们 的 结论 必须 以 家 族 研究 为 基 
础 ， 包 括 研 究 分 开 养 育 的 同 卵 双生 子 、 比 较 被 领养 孩子 与 他 们 亲生 父 
母 的 发 病 率 以 及 被 领养 的 孩子 与 其 养父 母 的 发 病 率 等 。 结果 表明 ， 
主要 的 精神 抑郁 疾病 都 具有 重要 的 遗传 因素 。 尽管 现在 还 没有 发 现 
一 个 基因 与 抑郁 症 有 关 ， 但 是 ， 我 们 一 定 能 找到 那些 使 有 遗传 突变 的 
人 们 易 患 此 病 的 致 病 基因 。 

如 果 有 一 天 我 们 确定 林肯 患 有 严重 的 遗传 性 抑郁 钙 ， 那 么 我 相信 
自己 对 他 的 评价 将 比 今 天 还 要 高 。 我 时 常 参观 林肯 纪念 馆 ， 每 当 我 
凝望 他 的 那些 被 狗 刻 下 来 的 名 言 时 ， 就 会 想到 他 在 那 可 怕 的 惊涛骇浪 
中 被 挑选 出 来 驾驶 这 稻 国 家 巨轮 ,不禁 对 他 肃然 起 敬 。 是 人 他， 挽救 
了 世界 上 最 伟大 的 民主 政治 。 生物 化 学 意义 上 的 抑郁 却 像 一 层 层 浓 
浓 的 灰 雾 笼 单 着 他 。 只 要 一 想到 他 在 努力 实现 民主 政治 的 同时 还 要 
竭尽 全 力 冲 破 这 层 层 浓 雾 ， 我 就 开始 痛恨 自己 的 想象 力 。 MEISE 
说 过 ， 对 林肯 的 马 方 综合 征 的 诊断 也 许 会 帮助 今天 患 有 这 种 遗传 病 的 
Aw 同样 ,这 也 将 帮助 那些 患 有 严重 精神 抑郁 症 的 人 们 。 

他 被 我 们 千 万 次 地 压 印 在 一 分 硬币 上 ,他 在 5 美元 钞票 的 中 央 严 
峻 地 审视 着 我 们 ,他 在 宏伟 的 纪念 馆 孤 独 而 庄严 地 凝视 着 前 方 …… 林 
肯 也 许 是 美国 历史 上 出 现 频率 最 高 的 人 物 形象 。 那 是 一 张 使 我 们 联 
想到 正义 和 坚韧 的 脸 , 一 张 承载 着 国家 的 愤怒 和 痛苦 的 脸 。 不 考虑 
控制 他 躯体 形成 的 DNA 序 列 ， 他 就 是 伟大 的 表 型 。 
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BHF (Velázquez) 所 绘 西 班 牙 国王 菲利普 四 世 像 ， AE ABE th 
WER Fa. ”( 回 纽约 弗 里 克 收 藏书 ) 





2. 国王 和 王后 
星 室 家 族 的 遗传 疾病 


孟 德 尔 

遗传 的 基本 思想 一 控制 子 代 基本 性 状 的 物质 由 生殖 细胞 传递 并 
且 这 些 物 质 在 世代 传递 中 保持 不 变 一 一 是 由 一 名 在 布尔 诺 ( 现 属 捷克 
共和 国 ) 的 圣 奥 古 斯 带 尼 安 (St Augustinian) 修道 院 里 进行 独立 研究 
的 摩 拉 维 安 (Moravian) 修道 士 发 现 的 。 

孟 德 尔 (Gregor Mendel) 于 1822 年 出 生 在 一 个 农民 家 庭 ， 他 一 
定 从 小 就 是 班 上 最 好 的 学 生 ， 因 为 只 有 这 样 才能 解释 为 什么 他 出 身 
些微 却 在 日 后 取得 了 巨大 的 成 就 。 像 许多 除了 智慧 再 没有 其 他 资源 
的 人 一 样 ， 是 神父 为 他 指明 了 一 条 通 向 学 术 之 路 。 他 的 高 中 物理 老 
师 弗 朗 兹 “(Freidrich Franz) 在 推荐 他 去 圣 托马斯 修道 院 时 说 道 ，“ 就 
学 习 物 理 而 言 ， 他 几乎 就 是 最 好 的 。”1848 年 ， 在 担任 神职 后 不 
久 ， 备 德尔 被 派 往 一 所 乡村 教会 学 校 担任 代 课 老 师 。 有 趣 的 是 ， 尽 
管 他 没有 通过 成 为 一 名 正式 教师 的 国家 考试 ， 但 主考 官 们 推荐 他 去 
大 学 进修 。 在 维也纳 大 学 学 习 了 两 年 (1851 ~ 1853 年 ) 的 数学 和 物 
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理 之 后 ， 盏 德尔 返回 布尔 诺 ， 又 一 次 参加 了 教师 资格 考试 。 也 许 是 
因为 疾病 的 缘故 ， 他 再 次 失败 了 。 此 后 ,也 德尔 就 在 修道 院 中 过 上 
了 一 成 不 变 的 生活 ， 并 不 时 地 充当 代课 教师 。 从 事 这 些 工作 他 肯定 
是 非常 成 功 的 ， 因 为 1868 年 他 被 选 为 修道 院 院 长 。 然而 ,也 就 是 
在 1854~ 1865 年 这 10 年 间 ， 和 孟 德 尔 在 这 个 修道 院 的 小 花园 里 完成 了 
改变 世界 的 科学 发 现 。 

现代 遗传 学 是 今日 自然 科学 的 一 栋 摩 天 大 厦 ， 它 的 基石 却 只 是 年 
德尔 当时 的 一 篇 小 小 论文 。 1865 年 2 月 8 日 和 3 月 8 日 的 两 个 晚上 ， 
备 德 尔 向 “布尔 诺 自然 科学 学 会 ”的 成 员 们 宣读 了 他 的 论文 。 1866 
年 ， 这 篇 论文 刊登 在 学 会 毫 不 起 眼 的 刊物 上 。 这 份 刊物 的 订阅 量 只 
有 120 份 ， 而 且 这 篇 论文 也 有 将 近 35 年 没有 被 人 引用 过 。 二 德尔 自 
己 此 后 也 只 发 表 过 一 篇 有 关 植 物 育 种 方面 的 论文 。 1869 年 ， 他 报道 
用 山 柳 菊 属 (Hieracium) 的 植物 作 研 究 材 料 时 不 能 证 明 遗 传 物质 的 颗 
粒 本 质 ， 但 他 在 研究 豌豆 (Pisum sativum) 时 已 确证 了 这 一 性 质 。 

我 们 不 知道 为 什么 孟 德 尔 要 对 遗传 进行 详尽 的 研究 ， 但 我 们 却 知 
道 他 为 什么 选择 豌豆 ， 因 为 他 想 要 挑选 一 种 满足 以 下 条 件 的 植物 : 耐 
寒 的 一 年 生 植物 ， 易 于 生长 ， 严格 的 自 花 授粉 ， 昆 虫 不 能 获得 其 花粉 
进行 异 花 授粉 ， 具 有 一 定数 目 、 比 较 成 熟 的 且 有 明显 物理 差异 的 品 
A, 他 比较 容易 得 到 的 更 豆 品 系 有 高 蓉 和 矮 茎 ， 花 有 白色 和 红色 ， 
种 子 有 圆 形 和 皱 形 ， 种 子 颜 色 有 绿色 和 黄色 等 。 10 年 间 , 他 培育 Tf 
上 百 株 豌豆 ， 都 是 将 两 种 具有 明显 相对 性 状 的 品种 进行 杂交 。 他 的 
聪明 之 处 就 是 在 几 代 间 追 踪 这 些 杂交 结果 。 随后 ， 他 收集 每 个 杂交 
株 的 种 子 ， 第 二 年 再 分 别 将 它们 播种 。 这 样 ， 随 着 时 间 的 推移 ， 他 
就 可 以 观察 这 些 来 自 特 定 杂 交 种 子 的 植株 性 状 了 。 

无 论 他 怎样 将 高 茎 跪 豆 与 狠 共 豌豆 杂交 ， 其 子 代 豌 豆 都 是 高 对 


| 2 国王 和 王后 ”皇室 家 族 的 遗传 疾病 | 








的 。 但 当 他 将 这 些 子 代 杂 交 时 ， 他 发 现 子 代 中 大 概 每 三 株 为 高 蕉 时 
就 有 一 株 跟 它们 的 矮 茎 祖父 母 差 不 多 。 当 他 将 矮 茎 植株 与 矮 茎 植株 
杂交 时 , 不管 是 子 一 代 还 是 子 二 代 都 是 矮 茎 的 。 在 重复 数 百 次 类 似 
的 实验 之 后 ， 和 孟 德 尔 从 实验 结果 推断 ， 高 茎 豌豆 植株 中 有 一 种 因子 从 
亲本 向 子 代 代 代 相传 ， 而 且 这 个 因子 对 于 矮 蕉 豌豆 植株 相应 的 因子 而 
言 是 显 性 的 。 所 有 的 杂交 子 代 都 带 有 一 个 因子 ， 他 推断 如 果 这 个 因 
子 在 两 个 亲 代 的 种 子 中 都 存在 ， 那么 子 代 中 将 会 有 矮 茎 植株 ， 且 矮 荆 
植株 在 其 后 裔 中 出 现 的 概率 是 /4。 由 于 高 茎 植株 掩盖 了 矮 茎 因子 的 
RA, MERRET ARER., ERK MER (OMAR 
分 辨 的 性 状 上 重复 育种 实验 , 这些 性 状 包括 花 的 颜色 、 种 子 形状 和 种 
子 颜色 。 每 一 次 他 都 能 证 明 两 种 对 立 性 状 中 的 一 种 相对 另 一 种 来 说 
更 显著 。 他 在 1865 年 的 论文 中 总 结 了 所 有 这 些 工作 的 结果 ,提出 了 
遗传 的 颗粒 性 质 以 及 显 性 和 隐 性 性 状 的 概念 。 

20 世纪 20 年 代 ， 当 遗传 学 家 们 重新 检查 孟 德尔 的 原始 数据 时 ， 
他 们 发 现 备 德 尔 研究 的 大 量 豌豆 数据 与 3 : 1 的 期 望 比值 符合 得 太 先 
美 了 。 有 人 诽谤 孟 德尔 欺 天 闫 人 ,或 者 怀疑 他 的 助手 在 知道 了 他 的 
假说 之 后 修改 数据 以 使 孟 德 尔 满 意 。 但 是 ， 如 果 重 德尔 的 工作 有 
假 ， 那 只 能 说 明和 孟 德尔 不 知 何 故 推断 了 颗粒 遗传 说 ,然后 再 寻找 证 据 
来 支持 ， 这 就 更 令 人 佩服 了 。 因为 没有 任何 证 据 证 明 他 的 发 现 是 受 
了 别人 工作 的 启发 或 者 引导 ， 不 像 多 数 科学 探索 ， 他 的 工作 是 史 无 前 
例 的 。 直到 1900 年 另外 3 位 植物 学 家 各 自 研 究 发 现 备 德尔 遗传 定律 
之 前 ， 完 全 没有 任何 已 发 表 的 文献 与 备 德 尔 关 于 颗粒 遗传 的 工作 相 
近 ， 而 那 3 位 植物 学 家 再 次 发 现 孟 德尔 遗传 定律 则 标志 着 现代 遗 
传 学 的 开端 。 

颗粒 遗传 说 被 重新 发 现 之 后 ,在 许多 物种 (尤其 是 动物 ) 育种 工 
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作 中 得 以 广泛 研究 。 1906 年 ， “基因 ”这 个 词 首次 被 用 于 描述 一 种 
单一 的 、 不 变 的 遗传 特性 。 在 1910 年 之 前 ， 重 德尔 遗传 学 说 已 经 取 
代 了 融合 遗传 学 说 〈 指 遗传 得 到 的 性 状 由 两 套 遗 传 成 分 的 完全 融合 物 
控制 )， 并 支配 着 19 世纪 后 半 叶 的 生物 学 思想 。 

人 们 自然 对 怎样 将 重 德尔 的 发 现 应 用 于 人 类 有 着 浓厚 的 兴趣 。 
美国 纽约 冷泉 港 实验 进化 站 主任 达 文 波 特 (Charles Davenport) 就 是 最 
早 也 是 最 积极 地 将 遗传 新 学 说 应 用 于 人 类 的 学 者 之 一 。 他 和 同时 代 
科学 家 们 通过 追溯 家 系 来 将 备 德 尔 遗 传 定 律 应 用 于 人 类 。 天 德尔 做 
的 是 在 亲本 一 一 子 一 代 一 一 子 二 代 间 追踪 遗传 因子 的 传递 ， 而 他 们 则 
从 子 代 开 始 向 亲本 做 回溯 性 研究 。 他 们 寻找 具有 明显 特征 的 家 族 ， 
并 试图 在 家 族 中 向 上 追溯 这 些 特征 。 这 可 不 是 一 件 容易 的 事 。 病历 
记录 往往 很 少 ， 照 片 大 概 也 只 能 得 到 两 代 人 的 。 对 了 解 哪 些 吴 体 状 
况 可 以 反映 单个 显 性 基因 而 言 , 信息 实 在 是 太 少 了 ，。 


显 性 基因 

1905 年 ， 美 国 解剖 学 家 法 拉 比 (CW. C. Farabee) 报道 了 人 类 显 性 
遗传 的 第 一 个 例子 一 一 一 个 大 家 族 中 约 有 一 半 的 成 员 是 先天 性 短 指 
(手指 比 正常 人 短 )。 这 个 家 族 是 一 个 短 指 女人 的 后 裔 ， 已 经 超过 了 
4 代 , 其 中 36 个 人 有 这 种 “家 族 手指 ”。 1917 年 ， 英 国 病理 学 家 德 
林 克 沃 特 (Edward Drinkwater) 撰写 了 一 份 令 人 惊异 的 详细 报告 ， 证 
实 了 人 类 的 显 性 遗传 。 他 曾经 为 一 名 因 第 一 节 和 第 二 节 指 骨 融 合 而 
手指 异常 短小 的 男人 作 过 检查 。 那个 男人 是 什 鲁 斯 伯 里 的 第 一 位 但 
RB ( 生 于 13904) 的 直系 后 裔 ， 据 他 说 他 父亲 和 祖父 的 手指 也 是 相同 
情况 。 由 于 当时 正在 修理 家 族人 墓室 ， 需要 打开 伯 句 的 坟 医 ,这 就 为 
德 林 克 沃 特 检验 伯 珊 的 尸骨 提供 了 机 会 。 结果 发 现 ， 已 经 死去 很 久 
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族 中 已 经 存在 14 (RT! 

比 起 伯爵 ， 国 王 和 王后 们 的 案例 更 适 于 人 类 遗传 学 的 早期 研究 。 
因为 直到 19 世纪 初叶 ， 皇 室 中 的 个 人 或 家 族 的 任何 异常 身体 特征 或 
者 奇怪 的 医学 问题 , 会 比 同 时 代 的 其 他 任何 人 更 有 可 能 被 记录 下 来 。 
也 许 最 早 的 关于 遗传 疾病 的 证 据 就 是 在 埃及 法 老 的 坟 医 中 找到 的 (可 
能 由 近亲 结婚 造成 ) 。 几 个 世纪 以 来 ,埃及 王朝 都 习惯 于 兄弟 姐妹 
或 者 其 他 近亲 间 结 婚 。 因为 法 老 们 被 认为 是 神灵 ， 所 以 皇族 血统 之 
外 没有 人 能 与 他 们 婚配 。 20 世纪 初 ， 当 欧洲 考古 学 家 们 打开 尼罗河 
沿岸 的 皇室 坟 茵 时 ,他 们 发 现 了 法 老家 系 尸 骨 中 的 先天 性 畸形 ， 这 很 
有 可 能 是 两 个 隐 性 基因 作用 的 结果 。 

从 1278 年 到 第 一 次 世界 大 战 末 一 直 统 治 着 现 属 奥地利 领土 的 哈 
比 希 特 斯 堡 王 朝 为 我 们 提供 了 一 个 显 性 表 型 〈 指 由 一 个 或 若干 个 基因 
形成 的 可 辨别 的 外 在 性 状 ) 最 著名 的 例子 ， 它 是 一 个 或 很 多 个 基因 与 
环境 相互 作用 的 结果 ,被 遗传 学 教科 书 普遍 采用 。 这 个 古老 的 家 族 
似乎 起 源 于 鹿城 堡 ， 这 座 城堡 位 于 瑞士 北部 ， 建 造 于 1020 年 ， 现 在 已 
是 一 片 废墟 。 险 比 希 特 斯 堡 王 朝 从 1438 年 开始 统治 神圣 罗马 帝国 ， 
直到 1806 年 灭亡 。 

15 世纪 , 一 位 波 希 米 亚 公主 嫁 入 哈 比 希 特 斯 堡 王朝 ， 同 时 带 来 了 
一 个 显著 影响 脸型 的 显 性 基因 。 关于 这 个 表 型 的 最 早 证 据 也 许 是 一 
块 大 奖章 显示 出 的 马克 西 米利 安 一 世 (Maximilian 1, 1459 一 1519 
Æ) 的 脸 部 轮廓 。 他 那 明 显 尖 削 的 下 颌 和 突出 的 下 层 在 他 的 后 毅 中 
反复 出 现 。 哈 比 希 特 斯 堡 家 族 的 脸 部 异常 狭长 ， 而 且 局 部 嘴 层 不 能 
合拢 ， 看 起 来 并 不 漂亮 ,但 他 们 并 没有 要 求 官 延 画 师 将 画像 处 理 得 冬 
和 一 些 。 查理 五 世 (Charles V) 国王 和 阿尔 布雷 克 特 (Albrecht) 大 
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公 的 肖像 都 明显 地 暴露 了 这 些 与 众 不 同 的 脸 部 特征 。 除 此 之 外 ， 那 
个 显 性 基因 好 像 没 有 其 他 影响 ， 也 就 是 说 它 没 有 阻止 其 携带 者 们 牢固 
地 统治 奥 匈 帝国 好 几 个 世纪 。 





乔治 三 世 

失去 了 殖民 地 的 英国 国王 乔治 三 世 〈George M) 经 常 要 承受 一 种 
显 性 遗传 疾病 所 带 来 的 剧烈 痛苦 。 那 是 一 种 相当 罕见 的 遗传 疾病 ， 
虽然 现在 已 被 人 们 所 熟知 ， 但 在 18 世纪 晚期 ， 它 还 完全 是 一 个 未 解 
Zk, 1760 年 10 月 25 日 ,他 的 父亲 突然 死去 ，22 岁 的 乔治 三 世 继 
承 了 王位 。 在 新 国王 身边 的 是 比特 郡 的 第 三 位 伯 珊 斯 图 尔 特 (John 
Stuart), 他 是 一 位 苏格兰 人 ， 作 为 奥 古 斯 塔 (Angusta) 公主 ARE 
王子 的 妻子 、 新 国王 的 母亲 ) 的 亲信 ,在 18 世纪 40 年 代 成 为 重 权 在 
WK. 加 网 之 前 的 几 年 ， 年 轻 的 乔治 一 直 生 活 在 比特 郡 但 锋 的 
羽翼 之 下 。 加 野 后 的 几 年 他 也 是 通过 比特 和 郡 伯 细 的 眼睛 去 分 析 世 办 
形势 。 在 乔治 三 世 登 基 初 期 ， 他 的 疾病 使 得 比特 郡 伯 妖 拥有 了 巨 
大 的 权力 。 

据 当 时 记载 ,乔治 三 世 曾 十 分 努力 地 学 习 怎 样 做 国王 ,但 在 
1765 年 冬天 他 得 了 一 种 怪 病 ， 整 整 3 个 月 一 直 无 法 行动 。 1762 年 在 
一 次 感冒 之 后 他 第 一 次 串 上 这 种 病 ， 这 次 是 第 二 次 也 是 更 为 严重 的 
一 次 。 该 病症 状 很 复杂 ， 也 令 人 困惑 。 在 发 病 的 不 同时 期 ， 国王 
的 症状 表现 为 便秘 、 腹 绞 痛 、 胸 痛 、 胃 痉挛 、 皮 肤 损伤 、 令 人 担忧 
的 数 脉 * 、 大 汗 淋漓 、 人 快速 时 而 结巴 的 讲话 、 关 节 肿 大 、 味 党 失灵 、 
易 既 、 幻 觉 、 错 觉 和 暂时 性 的 精神 错乱 。 在 很 多 时 候 ， 当 他 的 尿 液 


< 指 急 促 的 脉 象 ， 即 快速 的 、 节 律 整 齐 的 心律 失常 。 -一 译 者 
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被 盛 置 在 尿 壶 中 时 ， 尿 液 的 颜色 会 变 为 深 红色 、 紫 色 或 者 葡萄 酒 的 
颜色 。 人 们 一 度 认 为 他 快要 死 了 。 由 于 他 的 皇后 还 没有 生 下 过 一 
男 半 女 ,所 以 1765 年 国王 这 场 突如其来 的 病 造 成 了 巨大 的 政治 恐 
tre, 275 5 月 就 通过 了 一 个 摄政 权 法 案 (在 没有 子 关 的 国王 死 后 指 
定 主 位 继承 人 的 法 案 ) 。 

学 者 们 根据 乔治 三 世 的 医疗 记录 和 同时 期 的 其 他 记录 作出 了 诊 
靳 一 一 他 上 患 的 是 急性 间 吹 性 趾 啉 病 (acute intermittent porphyria) 。 中 
啉 病 是 由 于 血红 素 生 物 合成 途径 中 共同 作用 的 6 种 酶 中 的 一 个 缺失 而 
引起 的 一 组 疾病 ， 可 分 为 6 种 ,急性 间 吹 性 外 啉 病 就 是 其 中 的 一 种 。 
人 体 中 从 肺 部 向 组 织 细胞 运输 氧 的 红细胞 的 重要 组 成 成 分 是 血红 和 蛋 
白 ， 而 血红 索 正 是 血红 和 蛋白 的 核心 ， 它 对 细胞 呼吸 周期 起 关键 作用 ， 
也 使 血液 呈现 红色 。 由 于 每 分 钟 都 有 上 百 万 的 红细胞 被 消耗 掉 ， 所 
以 我 们 的 身体 在 不 断 地 生成 红细胞 。 通常 ， 肝 脏 细胞 利用 血红 甬 白 
的 分 解 产物 来 制造 新 的 血红 素 。 

患 有 急性 间歇 性 叶 啉 病 的 病人 由 于 合成 途径 中 的 酶 缺失 而 不 能 合 
成 新 的 血红 素 。 奇怪 的 是 ， 有 些 携带 着 缺陷 酶 基因 的 人 并 不 发 病 ， 然 
而 另 一 些 人 却 不 得 不 承受 巨大 的 痛苦 。 因为 某 些 情 况 下 这 种 病 是 隔 代 
表达 的 ， 这 就 强烈 暗示 了 环境 是 极其 重要 的 促 发 因素 。 今天 ， 科 学 家 
们 已 了 解 到 当 一 种 化 学 物质 一 一 5- 氨 其 -vy- 酮 戊 酸 (5-aminolevulinic 
acid，ALA， 由 血红 蛋白 分 解 产 生 ) 的 浓度 过 高 时 ， 就 会 产生 这 种 疾 
病 的 症状 。 5 氨基 -y- 酮 成 酸 对 神经 系统 的 毒性 非常 大 。 所 以 oA 
基 -y- 酮 戊 酸 的 水 平 过 高 差不多 就 是 导致 乔治 三 世 精 神 错乱 的 直接 原 
A. 有 一 种 环境 因素 会 促使 那些 携带 突变 基因 的 人 发 病 (可 能 由 ò- 
AE- MERKERS E) ， 那 就 是 柄 酒 。 尤为 不 幸 的 是 ， 当 国 
王 遭 受 病痛 折磨 之 时 ,饮用 白兰 地 酒 被 用 作 一 项 治疗 措施 。 
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尽管 路 啉 病 中 任何 一 种 的 发 病 率 都 小 于 1/10 000, 但 它们 非 弟 出 
名 ， 这 也 许 要 归结 于 在 欧洲 一 些 与 世 隔绝 的 村 庄 中 流传 了 几 个 世纪 的 
民间 传说 。 在 那些 村 庄 中 ， 有 的 家 族 患 有 另 一 种 中 啉 病 一 一 先天 性 
红细胞 生成 性 中 啉 病 (congenital erythropoietic porphyria) 。 与 乔治 三 
世 在 成 年 后 患 上 的 那 种 中 啉 病 不 同 ， 这 一 种 中 啉 病 是 先天 性 的 ,病人 
从 出 生 开始 就 对 阳光 极度 敏感 ， 接 触 阳 光 后 不 久 皮 肤 就 会 产生 水 疱 。 
若干 年 后 他 们 的 皮肤 和 指甲 会 因为 不 能 发 生 代 谢 变化 的 血红 素 的 沉积 
而 变 成 褐 红色 ， 尿 液 也 会 呈 血 红色 。 上 患者 因为 对 光敏 感 也 容易 产生 
一 些 精神 方面 的 问题 。 很 自然 地 ， 他 们 只 能 慰 伏 夜 出 。 很 容易 地 ， 
经 过 民间 几 百 年 的 经 验 积 累 ， 村民 们 会 以 他 们 对 这 些 不 幸 患 者 的 观察 
为 蓝本 编撰 出 一 些 关 于 吸血 鬼 和 狼人 的 传说 。 

急性 闻 菊 性 趾 啉 病 在 同一 家 族 不 同 成 员 身 上 表现 出 的 症状 是 多 
种 多 样 的 ， 即 使 是 在 一 个 病人 身上 的 表现 也 不 可 预知 。 英国 皇室 家 
族 的 情况 就 是 这 样 。 这 种 疾病 是 显 性 遗传 的 , 学 者 们 已 经 从 乔治 二 
世 向 上 追溯 到 了 苏格兰 的 玛丽 皇后 (他 相隔 6 代 的 曾祖 母 ) 。 许多 
传记 作家 都 描写 过 她 的 行为 ， 尤 其 是 她 极端 思春 地 密谋 杀害 她 的 表 
亲 伊 丽 莎 白 一 世 ， 这 一 疯狂 行为 导致 她 于 1587 年 被 处 以 死刑 。 我 
们 已 能 肯定 玛丽 的 儿子 篇 姆 士 一 世 患 有 急性 间 软 性 中 啉 病 ， 有 记载 
称 他 的 尿 液 呈 紫 色 (由 于 尿 液 中 含有 未 发 生 代 谢 变化 的 含 铁 色 
K). 当然 ， 他 的 症状 好 像 并 不 太 严 重 。 在 乔治 三 世 的 曾祖 父 
(乔治 一 世 ) 、 祖 父 (乔治 二 世 ) 和 父亲 [威尔士 王子 弗 雷 德里 死 
(Frederick) ] 身 上 没有 发 现任 何 症状 。 乔治 一 世 在 67 岁 时 去 世 ， 
生前 非常 健康 ， 乔治 二 世 的 身体 也 很 好 ,在 77 岁 时 死 于 心脏 病 突 
发 ， 弗 雷 德里 克 走 在 他 父亲 的 前 面 ,在 44 岁 时 突然 死 于 肺病 (被 解 
act). 因此 ， 直 到 乔治 三 世 ， 这 个 致 病 基因 才 又 在 英国 皇室 家 族 
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中 表达 出 来 ,在 此 之 前 它 至 少 已 经 被 8 代 人 携带 过 。 

尽管 已 经 有 些 晚 ， 但 乔治 三 世 的 病 还 是 被 确诊 了 。 1966 年 ， 英 
FTE AER IRF (Ida Macalpine) 和 享 特 (Richard Hunter) 在 《 英 
国医 学 杂志 》 (British Medical Journal) 上 发 表 了 他 们 对 乔治 病情 记录 
的 详细 分 析 结 果 。 在 病情 最 为 严重 的 时 期 (1788 ~ 1789 年 的 几 个 
B), 大臣 们 违背 了 国王 的 意愿 将 他 送 进 一 所 私人 精神 病院 ， 精 神 病 
院 的 负责 人 、 精 神 病 学 先驱 威 利 斯 (John Willis) 是 一 个 “疯狂 的 医 
生 ”。 当 国 王 情绪 激动 无 法 控制 时 ， 威 利 斯 有 时 会 用 紧身 衣 束缚 住 
国王 。 他 对 泻药 很 有 信心 ， 所 以 通常 他 会 用 这 种 比较 仁 珑 的 方法 使 
国王 安静 下 来 。 他 许多 时 间 是 跟 助 手 一 起 陪 着 国王 在 乡间 散步 。 我 
们 不 知道 这 些 方法 是 否 对 国王 有 帮助 ， 但 至 少 要 比 那些 官 廷 医生 的 措 
施 好 得 多 。 国王 从 1788 年 6 月 11 日 发 病 后 ， 开 始 周期 性 地 精神 错 
乱 ， 几 度 濒 临 死亡 ,但 到 了 1789 年 2 月 中 旬 他 很 快 痉 愈 了 。 在 这 8 
个 月 的 时 间 中 ， 有 一 名 皇家 医生 密切 关注 国王 的 病情 ， 作 了 大 约 40 
册 笔 记 , 这 有 可 能 是 18 世纪 最 大 的 一 份 医疗 记录 。 

1801 年 ， 乔 治 三 世 再 一 次 发 病 。 病历 显示 他 明显 地 表现 出 精神 
错乱 。 他 不 能 集中 注意 力 ， 经 常 无 法 控制 地 与 泣 ， 行 为 偏执 ， 比 如 
不 停 地 搓 手 帕 ， 不 断 地 抱怨 镜子 中 的 人 不 是 自己 。 他 的 医生 作出 的 
最 大 努力 就 是 给 他 放血 以 及 每 天 晚上 给 他 喝 白 兰 地 ， 最 后 他 还 是 康复 
T. 虽然 国王 在 1804 年 又 犯 了 一 次 很 严重 的 病 ， 但 他 再 一 次 奇迹 般 
地 康复 了 。 不 幸 的 是 ， 他 的 精神 状况 反复 恶化 。 1810 年 ， 他 被 诊断 
为 永久 性 精神 病 。 

尽管 乔治 三 世 一 直 在 遭受 着 病痛 的 折磨 ， 他 还 是 活 到 了 82 岁 。 
除了 维多利亚 (Victoria) 女王 外 ， 他 是 统治 英国 时 间 最 长 的 君主 。 
他 最 后 一次 发 病 是 在 1811 年 。 令 人 感 兴趣 的 是 ， 在 乔治 三 世 1804 
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年 、1811 年 发 病 以 及 1820 年 病危 期 间 ， 他 的 大 儿子 威尔士 王子 并 没 
有 陪伴 在 他 身边 ,而 是 同样 遭受 着 病痛 折磨。 就 在 1811 年 ， 人 们 曾 
担心 他 们 两 人 会 相继 死去 。 几乎 可 以 肯定 的 是 ， 威尔士 王子 也 患 有 
急性 间 吹 性 叶 啉 病 ， 只 不 过 他 表现 的 症状 稍微 轻 一 些 而 已 。 

在 清楚 知道 18 世纪 的 医学 状况 后 ， 我 们 就 不 难 明白 为 什么 在 乔 
治 三 世 长 达 50 年 的 病史 中 ,医生 们 面 对 他 的 5 次 重度 发 病 和 多 次 轻 
度 发 病 均 束手无策 。 皇家 医生 们 的 优点 是 ， 他 们 意识 到 了 自己 的 无 
知 ， 只 能 在 国王 发 病 时 密切 观察 病情 进展 并 将 国王 隔离 到 安静 的 乡 
村 。 他 们 做 得 最 糟糕 的 是 (尤其 是 在 病 发 严重 时 期 ) 给 国王 重复 放 
血 以 及 采取 诸如 喝 马 奶 之 类 的 毫 无 价值 的 治疗 方法 。 

当 乔 治 三 世 的 判断 力 受 到 中 啉 病 的 影响 时 ,他 还 依旧 决策 国家 大 
事 或 者 是 指派 大 臣 代 他 行使 权力 ， 这 种 情况 肯定 经 常 出 现 。 许多 人 
都 很 想 知道 ，1765 年 间 英 国 与 北美 殖民 地 关系 的 恶化 是 不 是 受到 国王 
那 几 个 月 疾病 的 影响 。 我 们 当然 不 能 把 这 种 最 终 导致 革命 战争 的 事 
Ae RIS Ao, (ARTHAS BT RE ERR le, BR te 
如 此 偏 热 、 决 不 妥协 ， 而 他 在 清醒 的 时 候 也 许 不 会 那样 坚决 。 无论 
如 何 ， 意识 民 愧 不 可 能 对 缓解 恶化 的 形势 有 任何 带 助 。 


X 连锁 基因 

孟 德 尔 明确 地 找 述 了 基因 遗传 三 种 经 典 模式 中 的 两 种 一 一 显 性 遗 
传 和 隐 性 遗传 (参见 第 3 章 ) 。 人 们 又 花 了 大 约 50 年 的 时 间 才 弄 消 
楚 第 三 种 模式 一 一 伴 性 遗传 或 X 连锁 遗传 的 科学 原理 。 人 类 基因 都 
分 布 在 23 对 染色 体 上 ， 其 中 22 对 是 常 染色 体 ，1 对 是 性 染色 体 。 女 
性 的 性 染色 体 由 两 个 X 染 色 体 组 成 ， 而 男性 则 为 一 个 XX 染 色 体 和 一 
个 染色 体 。 站 染色 体 上 携带 着 决定 性 别 的 基因 ， 但 是 与 巨大 的 藉 
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染色 体 相 比 ，Y 染色体 上 携带 的 基因 相当 少 。 其 后 果 是 两 性 间 存 在 
BAW 28, 如 果 一 位 妇女 遗传 了 一 条 携带 有 隐 性 致 病 基因 的 X 染 
色 体 ， 那 么 几乎 可 以 肯定 的 是 她 男 一 条 XX 染色 体 上 的 等 位 基因 会 阻止 
这 个 致 病 基因 的 表达 ,但 如 果 一 位 男性 遗传 了 一 条 携带 有 致 病 基因 的 
X 染色 体 ， 他 的 立 染色 体 上 没有 相应 的 基因 可 以 抵消 致 病 基因 的 表 
达 ， 他 就 会 发 病 。 

人 们 在 搞 清 楚 X 连 锁 致 病 基 因 的 遗传 机 制 之 前 已 记录 了 对 它 的 
实践 认 知 。 公元 2 世纪 的 犹太 法 典 就 为 那些 家 族 中 有 人 死 于 割礼 
时 大 出 血 的 男孩 制定 了 相关 条 文 。 法 典 规定 ， 如 果 一 位 妇女 已 有 两 
个 儿子 因 出 血 过 多 而 死 ， 则 禁止 对 这 位 妇女 的 其 他 儿子 实施 割礼 。 
此 外 ， 她 姐妹 的 儿子 也 不 能 实施 割礼 , 但 这 些 男 孩 同 父 异 母 的 兄弟 
们 仍 要 施行 割礼 。 详细 的 规定 直到 1820 年 才 出 台 ， 此 时 一 位 德国 
医生 已 认识 到 如 果 一 位 妇女 的 父亲 和 患 有 出 血性 疾病 ， 那 么 即使 这 位 
妇女 不 表现 这 种 症状 ， 她 也 会 将 这 种 疾病 遗传 给 她 的 儿子 们 。 大 约 
在 1910 年 ， 当 一 些 遗 传 学 家 开始 研究 实验 动物 特定 性 状 的 遗传 规 
律 ， 而 另 一 些 开 始 为 果 蝇 基因 在 染色 体 上 定位 时 ， 学 者 们 逐渐 明日 
犹太 法 典 的 规定 可 以 用 一 种 假设 来 解释 ， 即 影响 血液 凝结 的 基因 一 
定位 于 X 染 色 体 上 。 

19 世纪 中 时 ， 科 学 家 们 已 经 开始 渐渐 掌握 X 连锁 遗传 的 机 制 。 
此 时 ， 另 一 位 长 寿 的 英国 君主 维多利亚 女王 降生 了 ， 她 携带 有 几乎 是 
历史 上 最 著名 的 突变 基因 。 今天 ， 欧 洲 皇 室 家 族 后 裔 中 的 许多 人 都 
患 有 血 友 病 。 通过 追溯 家 谱 ， 我 们 很 容易 发 现 ， 所 有 患 上 血 友 病 的 


* 在 犹太 教 中 ,， “割礼 ” 指 用 石 刀 割 损 田 婴 的 阴茎 包皮 ， 是 加 入 犹太 教 的 标 
志 。 一 一 译 者 
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人 都 是 维多利亚 女王 的 后 裔 ， 而 她 的 祖先 中 却 没有 这 种 病例 。 因 
此 ， 女 王 母亲 的 卵子 或 父亲 的 精子 必定 携带 了 凝血 因子 咽 (以 科学 家 
们 破解 血液 凝结 机 制 的 日 期 命名 ,但 是 之 前 他 们 已 经 确认 了 这 个 酶 的 
作用 ) 编码 基因 的 新 突变 。 维多利亚 女王 只 是 一 个 致 病 基因 的 携带 
者 ， 她 不 可 能 知道 她 会 带 给 子孙 后 代 们 患 病 的 风险 。 

血 友 病 是 一 种 常见 的 严重 凝血 障碍 性 疾病 ， 发 病 率 约 为 110 000。 
像 大 多 数 遗 传 疾病 一 样 ， 血 友 病 最 糟糕 的 是 在 病人 的 一 个 基因 上 可 能 
会 出 现 几 百 种 不 同 的 突变 。 由 于 编码 一 个 蛋白 的 DNA 序 列 一 般 是 由 
成 千 上 万 个 被 称 为 碱 基 的 化 学 物质 组 成 的 ， 其 中 -个 碱 基 发 生变 化 就 
可 能 导致 缺陷 蛋白 的 出 现 。 根据 突变 的 不 同 程度 ， 血 友 病 可 分 为 轻 
度 、 中 度 和 重度 : 轻 度 血 友 病 患 者 只 有 在 受到 重伤 后 才 有 严重 出 血 的 
危险 ， 中 度 血 友 病 患 者 会 由 微小 的 伤口 而 引发 严重 出 血 ; 重度 血 友 病 
患者 经 常会 自发 性 地 关节 出 血 ， 这 在 以 前 还 会 引发 严重 的 骨骼 问题 . 
在 凝血 因子 Wl 疗法 (定期 注入 血浆 来 补充 凝血 因子 ) 没有 发 展 完善 之 
前 ， 患 上 重度 血 友 病 的 孩子 一 般 都 会 死亡 。 

然而 ， 医 学 上 产生 巨大 进步 的 凝血 因子 别 疗 法 在 20 世纪 80 年 
代 曾 经 酿 过 悲剧 。 那 时 ， 特 别 是 在 法 国 ， 血 液 来 源 没 有 得 到 很 好 的 
监控 ,结果 一 些 孩子 因为 输血 感染 了 艾滋 病 病 毒 ， 最 终 死 于 艾滋 
病 。 今天 ,我 们 要 感谢 站 传 工程 技术 可 以 让 我 们 利用 微生物 生产 出 
大 量 纯净 的 凝血 因子 咽 。 这 种 疗法 虽然 还 有 一 点 过 敏 的 风险 ,但 却 
不 会 感染 艾滋 病 。 今天 ， 即 使 是 患 有 重度 血 友 病 的 孩子 也 会 因 这 种 
疗法 而 获救 。 

毫 无 疑问 ， 维 多 利 亚 那 严 重 突变 基因 的 最 著名 代表 是 她 的 曾 外 
th} ”俄国 皇位 继承 人 亚 力克 西 斯 (Alexis) 。 维多利亚 的 女儿 艾 丽 
斯 (Alice) 遗传 了 母亲 那 条 带 有 突变 基因 的 染色 体 ， 她 没有 发 病 但 是 


| 2 国王 和 王后 “皇室 家 族 的 遗传 疾病 | 





2/ 





28 


却 将 这 种 突变 基因 又 传 给 了 她 的 女儿 ， 这 个 女孩 长 大 后 嫁 给 了 俄国 的 
察 尔 . 尼古拉斯 二 世 (Gar Nicholas I) 沙皇 。 当 皇 后 发 现 儿子 亚 力 
克 西 斯 得 了 严重 的 血 友 病 ， 并 且 清 楚 当时 的 医疗 条 件 对 这 种 病 毫 无 办 
法 之 后 ， 她 开始 转向 别处 寻找 帮助 。 当时 , 一 个 会 神秘 的 占卜 和 名 
术 的 修道 士 拉 斯 普京 (Rasputin) 在 上 层 贵 族 中 颇 受 好 评 ， 皇 后 相信 
了 他 ,并 且 让 他 为 亚 力克 西 斯 王子 治 病 。 也 许 是 因为 拉 斯 普京 成 功 
地 使 用 了 催眠 术 ， 王 子 的 病情 好 像 有 了 好 转 。 拉 斯 普京 在 骗取 了 皇 
后 的 信任 之 后 ， 开 始 插手 宫 廷 事务 ,并且 他 干预 的 范围 越 来 越 大 。 
他 一 度 曾 是 俄国 政坛 最 有 影响 力 的 人 之 一 。 几乎 可 以 肯定 ,在 拉 斯 
普京 当权 期 间 ， 他 所 纵容 的 莞 淫 无 度 、 矣 废 糜烂 的 生活 加 速 了 沙皇 时 
代 的 终结 。 KA, 俄国 就 爆发 了 无 产 阶级 革命 。 让 我 们 作 一 个 有 趣 
的 假设 ， 如 果 维 多 利 亚 的 凝血 因子 甸 基 因 不 曾 突变 ， 那 么 近代 欧洲 的 
历史 进程 又 会 有 怎样 的 改变 呢 ? 

基因 突变 会 对 人 体 产 生 怎样 的 影响 ? 急性 间 吹 性 中 啉 病 、 血 友 病 
或 马 方 综合 征 ( 见 第 ! 章 ) 都 为 我 们 提供 了 最 生动 的 例证 。 那些 关 
于 历史 上 著名 家 族 的 致 病 基因 的 故事 ,帮助 我 们 认识 了 遗传 疾病 ,使 
我 们 今天 对 基因 行为 有 了 更 深入 的 理解 。 经 典 孟 德尔 式 的 遗传 疾病 
是 遗传 学 进程 中 的 灯塔 ， 当 先驱 们 在 漫漫 黑夜 徘徊 茫然 之 时 ， 它 为 先 
驱 们 点 亮 了 希望 的 光芒 ， 当 先驱 们 在 未 知 的 旅程 中 苦 苦 求索 之 时 ， 它 
又 为 先驱 们 指引 了 前 进 的 方向 。 但 是 基因 之 间 的 相互 作用 、 显 性 和 
隐 性 的 生化 作用 决 不 仅仅 只 限于 遗传 疾病 。 从 我 们 细胞 诞生 的 那 一 
刻 开始 ,它们 就 以 非常 微妙 的 方式 反应 亿 万 次 、 几 亿 万 次 ,直到 细胞 
死亡 。 就 像 我 们 今天 所 看 到 的 ， 分 子 生物 学 家 们 所 能 发 现 的 秘密 一 
定 会 越 来 越 多 。 
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3. EDS ok tet Fe oe 
一 位 有 基因 缺陷 的 艺术 家 


1997 年 的 夏天 ， 我 有 机 会 带 全 家 人 去 巴黎 度假 。 在 我 们 带 回 家 
Kee iA ERR, 每 一 个 上 面 都 描画 有 一 栋 巴 
RREZE, BARIERE, ERIH RK, Eb, IE Æ 
佩 勒 教堂 以 及 红 磨 坊 。 红 磨 坊 是 巴黎 郊区 一 个 非常 华丽 的 歌舞 夜 总 
a, @F 19H 80 年代。 它 之 所 以 可 以 与 其 他 标志 性 建筑 相 提 并 
论 ， 在 一 定 程度 上 是 由 于 一 位 天 才 印 象 派 画 家 的 影响 ， 这 位 画家 的 人 
生 道 路 非常 曲折 ， 而 他 辉煌 而 短暂 的 艺术 生涯 只 持续 了 不 到 20 年 。 

命运 为 亨利 BM- ER- 图 户 兹 - 洛 特 雷 克 . 蒙特 法 (Henri 
Marie-Raymond Toulouse-Lautrec Montfa) 编织 了 一 张 异 党 复杂 的 网 ， 他 
生来 注定 要 受到 歧视 , 但 又 靠 自 己 大 胆 的 画 风 和 表现 蒙 马 特 下 层 社会 
的 招贴 画 启 得 了 艺术 世界 的 尊崇 。 享 利 1864 年 生 于 一 个 贵族 家 庭 ， 他 
是 这 个 家 庭 的 第 一 个 也 是 唯一 的 一 个 男孩 ， 他 的 父亲 是 一 名 放荡 不 罚 
的 骑士 和 猎人 ， 母 亲 则 虔诚 善良 、 不 爱 交 际 ， 与 他 的 父亲 形成 了 巨大 
的 反差 。 据说 在 妻子 分 娩 的 那个 晚上 ， 阿 方 斯 (Alphonse) 18 Bt >< 
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地 祈祷 妻子 能 生 个 儿子 ， 因 为 这 样 他 就 能 训练 出 一 个 未 来 的 狩 猫 伙 
伴 。 声名 狼藉 的 阿 方 斯 是 古老 的 图 卢 兹 伯 髓 和 洛 特 雷 克 子 萎 的 后 
裔 ， 而 洛 特 雷 克 子 事 的 祖先 曾 是 国王 的 表 兄 弟 。 妻子 德 BAe 
(Adele Tapie de Celeyrais) 来 自 一 个 稍稍 逊色 的 家 族 ， 但 她 的 祖母 拥 
有 一 个 占 地 3500 英亩 的 葡萄 园 。 年 轻 的 塞 莉 瑞 丝 被 阿 方 斯 们 珊 在 军 
事 方面 的 活路 表现 迷 住 了 ， 她 的 父母 也 将 社会 地 位 和 财富 看 得 比 人 品 
更 为 重要 ， 因 而 促成 了 这 段 姻 缘 ， 但 不 久 他 们 的 婚姻 就 破裂 了 。 对 
我 们 的 故事 至 关 重 要 的 是 ， 这 对 夫妻 还 是 一 对 表 元 妹 。 


血亲 和 隐 性 基因 

在 遗传 学 家 开始 他 们 的 研究 之 前 ， 民 间 的 智者 很 早 就 意识 到 近亲 
之 间 婚 配 存在 风险 ( 指 不 育 和 子女 有 缺陷 ) 。 美国 的 许多 州 至 今 还 
禁止 第 一 代表 亲 间 结婚 ， 即 使 是 今天 ， 第 二 代表 亲 间 的 婚姻 也 要 经 特 
许 才 会 被 天 主教 会 承认 。 但 也 有 一 些 人 如 德 鲁 兹 教派 就 赞成 权 朴 一 
侄女 这 样 的 婚姻 ,他们 认为 近亲 结婚 是 一 种 增强 家 族 纽带 的 途径 。 
FXE, 基督教 也 是 禁止 近亲 结婚 的 主要 宗教 。 中 国人 反对 来 目 两 
兄弟 的 子女 间 婚 配 (遗传 学 上 称 为 平行 表亲 通婚 ), 但 不 反对 来 自 兄 
妹 或 姐 弟 的 后 代 间 的 结合 (交叉 表亲 通婚 )。 这 并 没有 什么 遗传 道 
理 ， 因 为 这 两 种 情况 中 的 婚姻 都 具有 相同 的 关联 系数 一 一 丈夫 和 妻子 
平均 每 8 个 等 位 基因 中 就 有 一 个 是 相同 的 。 在 他 们 的 精子 或 卵子 的 
100 000 个 基因 中 ,大约 有 12 500 个 是 相同 的 等 位 基因 。 

第 一 代表 兄妹 结婚 后 的 子女 比 那些 非 近亲 结婚 的 子女 遗传 获得 辐 
一 个 基因 的 两 个 相同 拷贝 的 可 能 性 要 大 得 多 。 遗传 上 关系 更 近 的 疆 
合 (我 们 称 之 为 乱伦 ) 的 结果 是 后 代 拥 有 更 高 比例 的 相同 等 位 基因 。 
在 很 少见 的 兄弟 姐妹 结合 的 案例 中 ,他们 孩子 的 所 有 基因 对 的 四 分 之 
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一 是 由 一 个 特定 基因 的 两 个 相同 拷贝 (AT) 组 成 的 。 少数 已 报 
道 的 有 关 乱 伦 的 研究 确认 后 代 患 有 先天 性 遗传 疾病 的 概率 非常 高 。 
普遍 的 观念 认为 亲属 间 婚 配 生出 的 孩子 不 是 卓越 的 天 才 就 是 严重 的 残 

疾 。 在 亨利 : 玛丽 - 雷 蒙 APR BAB: 蒙特 法 的 案例 中 ， 
两 种 预言 都 得 到 了 印证 。 

一 个 世纪 以 来 ， 遗 传 学 家 们 在 近亲 结婚 对 后 代 健 康 的 影响 问题 上 
所 持 观 点 一 直 摇 摆 不 定 ， 要 评估 血亲 间 联 姻 的 风险 依然 十 分 困难 ， 而 
理论 上 的 益处 现在 几乎 没有 讨论 过 。 20 世纪 初 ， 许 多 科学 家 已 经 相 
信 近 亲 婚 配 生出 智力 障碍 孩子 的 风险 极 大 ， 但 能 支持 他 们 观点 的 研究 
AD, 他 们 的 理由 是 ,我 们 每 个 人 一 定 携带 一 些 等 位 基因 ， 当 它们 
单个 出 现时 没有 什么 风险 (也 许 还 会 带 来 好 处 ) ， 但 当 它 们 配对 时 
(通过 父母 双方 遗传 获得 ) 就 会 造成 严重 的 后 采 。 

群体 遗传 学 家 估计 我 们 每 个 人 都 携带 4~ 5 个 遗传 致死 基因 ， 妆 
它们 以 单 拷贝 形式 存在 时 对 我 们 是 无 害 的 ， 但 是 如 果 两 个 拷贝 同时 出 
现 就 会 导致 死亡 或 者 很 可 能 使 我 们 丧失 生育 能 力 (不 育 就 是 遗传 上 的 
死亡 ) 。 任何 特定 遗传 致死 基因 的 单个 拷贝 不 表达 出 疾病 的 原因 很 
简单 ， 因 为 这 个 拷贝 所 在 的 一 对 等 位 基因 中 ， 另 一 个 “正常 ” 撕 贝 所 
编码 的 蛋白 质 足以 抵消 这 个 不 正常 蛋白 质 所 造成 的 缺陷 。 在 已 研究 
的 大 部 分 案例 中 ， 人 类 好 像 只 需要 正常 蛋白 质 一 般 水 平 的 10% 。 因 
此 ， 即 使 一 个 “ 坏 ” 等 位 基因 减少 了 50% 的 输出 ， 也 还 有 一 组 安全 编 
码 足以 缓冲 。 

表亲 婚配 的 子女 所 拥有 的 一 套 基 因 来 自 他 们 父母 极其 相似 的 两 个 
基因 组 (一 套 完整 的 基因 ) 。 如 果 这 对 表 兄 妹 的 一 个 共同 祖先 携带 
了 有 害 变异 ， 那 么 从 统计 学 上 讲 他 们 都 携带 这 个 拷贝 的 可 能 性 要 比 非 
近亲 大 得 多 。 因此 ,他 们 的 子女 遗传 获得 这 个 “ 坏 ” 基 因 的 成 对 找 
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员 的 可 能 性 也 比 非 近亲 婚配 子女 大 得 多 。 对 直系 血亲 婚配 (例如 父 
女 相 奸 ) 所 生子 女 的 研究 非常 之 少 ， 但 还 是 可 以 证 明 这 些 子 女 的 遗传 
疾病 发 病 率 比 平均 发 病 率 要 高 得 多 (大 约 40% ) 。 这 支持 了 近亲 婚 
配 存 在 遗传 风险 的 论断 ， 但 并 不 能 说 明 其 普遍 性 。 

由 于 历史 上 人 们 大 部 分 时 间 是 生活 在 一 个 小 圈子 里 的 ， 所 以 近 杀 
婚配 在 那些 年 代 中 应 该 相当 普遍 。 人 类 包容 了 这 种 做 法 ， 但 我 们 不 
知道 应 该 付出 怎样 的 代价 。 几乎 可 以 肯定 的 是 ， 有 许多 近亲 婚配 的 
后 代 都 未 能 存活 下 来 。 就 在 一 个 世纪 以 前 ， 直 到 有 汽车 出 现时 ， 第 
一 代表 兄妹 的 婚配 在 欧洲 和 美国 依然 十 分 普遍 。 研究 欧洲 教 党 的 记 
录 表 明 ，19 世纪 末期 的 大 部 分 人 还 是 选择 那些 在 他 们 周围 15 类 里 以 
内 长 大 成 人 的 异性 作为 配偶 , 许多 人 都 是 和 自己 村 子 里 的 邻居 结婚 。 
配偶 和 自己 是 第 二 代 或 第 三 代表 兄妹 的 现象 很 常见 ， 第 一 代表 兄妹 夫 
妇 也 不 难看 到 。 

20 世纪 以 来 ,第 一 代表 亲 婚 姻 的 数量 持续 下 降 ， 这 一 趋势 使 得 学 
者 们 可 以 开始 研究 近亲 婚配 对 后 代 健 康 的 影响 。 最 近 ， 两 位 杰出 的 
群体 遗传 学 家 比特 尔 斯 (Alan Bittles) 和 尼 尔 (James Neel) 综述 了 全 
世界 关于 第 一 代表 亲 婚 配 影 响 的 文献 。 与 早期 的 评估 相反 ， 他 们 推 
断 普 通 人 在 胚胎 晚期 或 儿童 期 只 携带 1 或 2 个 致死 基因 。 如 果 情 况 
果真 如 此 ， 那 么 第 一 代表 亲 婚 配 产 生 潜 在 遗传 缺陷 的 风险 极 小 。 人 
们 因此 会 对 第 一 代表 兄妹 婚配 放心 一 些 , 但 对 可 能 生出 严重 残疾 儿童 
的 父母 来 说 不 会 有 任何 安 感 。 

比特 尔 斯 和 尼 和 尔 不 能 排除 许多 致死 等 位 基因 在 早期 就 造成 胚胎 死 
亡 的 可 能 性 (甚至 时 到 连 怀孕 都 未 被 发 现 ) 。 学 者 们 可 以 通过 比较 
同一 文化 背景 下 近亲 结婚 和 异族 通婚 的 生育 能 力 来 进行 这 方面 的 研 
究 。 如 果 近 亲 结 婚 的 生育 率 显著 低 于 后 者 ， 就 能 反映 早期 致死 基因 
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的 影响 。 从 他 们 的 研究 中 还 得 出 另 一 个 有 趣 的 结论 一 一 人 类 生殖 组 
胞 DNA 的 大 部 分 变化 对 功能 无 甚 影响 。 


图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 : 一 个 古怪 的 人 

图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 家 族 是 典型 的 近亲 婚配 ， 这 在 19 世纪 的 法 国足 
族 家 庭 很 普遍 。 亨利 的 祖母 和 外 祖母 是 姐妹 ， 母 亲 的 兄弟 娶 了 父亲 
NOUR NSE, 这 种 结合 方式 连同 长 子 继承 权 (地 产 由 第 一 个 儿子 继 
承 ) 是 大 量 不 动产 的 根本 保证 ， 而 这 些 不 动产 又 构成 了 家 族 巨大 
财富 的 基础 。 

亨利 父亲 的 家 族 非常 强大 ,家族 成 员 身 体 健壮 、 极 富 艺术 细胞 ， 
但 行为 古怪 。 亨利 3 岁 之 前 是 这 个 家 族 尘 爱 的 中 心 ， 其 成 长 并 不 寻 
常 。 他 并 不 多 病 ， 却 很 虚弱 。 据 那个 时 期 的 照片 、 家 庭 信件 和 熟悉 
他 的 人 回忆 证 实 ， 享 利 是 一 个 身材 矮小 瘦弱 的 孩子 ， MAAK. 
他 6 个 月 大 时 只 有 10 磅 重 。 一 位 传记 作家 说 亨利 的 母亲 十 分 担心 他 
的 向 门 (新 生 儿 头顶 部 开 着 的 地 方 ， 通 常 在 第 一 年 中 长 合 ) ， 因 为 他 
4 岁 时 向 门 还 是 大 开 着 的 。 实际 上 ， 这 是 他 骨骼 畸形 的 信号 。 在 他 
童年 早期 的 照片 里 ， 他 确 有 一 颗 异 常 宽大 的 脑袋 。 他 说 话 时 口 此 不 
清 ， 腹 膊 和 腿 都 非常 短 。 在 他 的 大 家 庭 中 ， 两 次 婚姻 出 生 的 16 个 防 
子 中 4 个 都 具有 严重 的 骨骼 异常 亨利 只 是 其 中 之 一 。 他 们 肯定 是 
由 于 遗传 了 一 个 “ 坏 ”基因 的 成 对 拷贝 所 造成 的 ( 隐 性 遗传 疾病 ) 。 ， 

亨利 3 岁 时 即 表现 出 了 绘画 天 赋 ， 但 他 在 整个 童年 中 生长 异常 组 
慢 。 在 学 校 ， 他 的 学 习 成 绩 出 类 拔 茜 ， 绰 号 叫 “ 小 个 子 ”。 同学 们 
喜欢 他 不 计较 自己 残疾 的 态度 ,经常 抬 着 他 ,这 样 他 就 不 会 因 追 赶 伙 
伴 们 而 精疲力竭 或 者 发 生 危 险 。 随 着 时 光 的 流逝 ， 他 却 落 后 得 更 多 
了 。 当 他 13 岁 时 ， 身 高 只 有 4 英尺 8 英寸 。 尽管 他 才华 横 溢 、 个 性 
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随和 ,但 他 那 原本 想 要 培养 一 个 健壮 猎人 的 父亲 仍然 掩饰 不 住 自己 的 
失望 ， 渐 渐 疏 远 了 儿子 ， 直 到 最 后 也 没 改变 。 而 他 的 母亲 则 将 自己 
一 生 的 心血 都 倾注 在 儿子 身上 直到 儿子 死去 ,她 遍 访 一 个 又 一 个 医 
生 ， 但 他 们 所 能 提供 的 只 有 安慰 和 骗 人 的 伎俩 , 例如 将 亨利 绑 在 一 个 
架子 上 不 断 地 拉 伸 四 肢 ， 以 刺激 他 的 生长 。 

亨利 13 岁 时 身体 太 过 虚弱 以 至 于 要 挂 着 扣 杖 走路 。 1878 年 5 月 
30 日 ， 他 从 一 张 矮 椅 子 上 起 身 时 摔 倒 了 ,这样 摔 一 下 ,普通 人 根本 不 
会 受伤 ,但 是 却 造 成 了 他 的 左 腿 大 腿 骨 骨折 。 不 到 两 年 ， 当 他 在 花 
园 中 散步 时 ， 又 因为 滑 进 了 一 条 小 沟 而 导致 右 腿 大 腿 骨 骨折 。 在 绝 
对 卧床 休息 和 夹板 治疗 之 后 ， 这 两 次 骨折 都 愈合 了 ， 但 他 的 生长 也 因 
此 而 结束 一 他 站 起 来 时 只 有 令 人 羞愧 的 4 英尺 11 英寸 高 。 

步 人 青春 期 后 ， 图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 看 起 来 好 像 更 五 了， 鼻子 变 
宽 ， 跨 展 加 厚 ， 腿 弯 成 了 弓形 ， 有 人 说 他 的 手 太 大 ， 与 短小 的 胸 膊 不 
成 比例 。 他 顽强 地 与 残疾 进行 斗争 。 一 个 夏天 ,他 在 尼斯 连续 进行 
了 几 个 星期 的 行走 、 游 泳 和 骑马 锻炼 。 用 他 自己 的 话说 ， 他 游泳 
“ 像 只 闯 蛤 蜡 ， 却 又 快 又 好 ”， 但 他 还 是 不 能 参与 他 父亲 热 刻 的 运 
动 一 骑马 和 打猎 。 当 他 14 岁 时 ,残酷 的 现实 明显 展示 在 他 的 面 
前 -一 残疾 将 伴 他 终生 。 尽管 她 的 母亲 依然 深 爱 着 他 ,但 家 族 内 外 
的 其 他 人 开始 将 他 排挤 出 贵族 社交 图 。 毫 无 疑问 ,亨利 永远 也 不 会 
有 门当户对 的 婚姻 。 阿 方 斯 伯 句 很 早 就 作出 了 决定 ， 他 立 下 遗嘱 将 
他 在 法 国 南部 大 量 的 田产 都 留 给 了 亨利 的 妹妹 阿利 克 斯 (Alix) 。 

在 此 之 后 ,亨利 开始 沉浸 于 艺术 之 中 。 1880 年 ，15 岁 的 他 已 经 
画 了 300 幅 素描 和 大 约 50 幅 油 画 。 这 年 夏天 ， 他 和 母亲 (已 与 享 利 
的 父亲 分 居 ) 搬 到 了 巴黎 。 第 二 年 春天 ， 他 就 该 参加 学 士 考试 了 。 
在 那个 年 代 ,， 学 士 学 位 是 贵族 男子 受 教 育 的 终点 。 然而 ， 享 利 到 了 
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巴黎 之 后 不 久 就 开始 整 天 泡 在 普兰 斯 托 (Rene Princeteau) 的 画室 里 。 
37 岁 的 普兰 斯 托 是 亨利 家 的 朋友 ,已 享有 极 高 的 艺术 声誉 ， 尤 其 不 寻 
党 的 是 ， 他 和 患 有 先天 性 耳 碗 ,但 他 成 功 地 战胜 了 残疾 , 令 所 有 人 为 他 
RN, 普兰 斯 托 能 够 恋 展 语 ， 而 且 经 过 一 点 练习 人 们 也 可 以 听 懂 他 
的 发 音 。 在 亨利 到 巴黎 的 第 一 年 中 ， 普兰 斯 托 把 他 看 成 自己 的 儿 
F, 并 且 通 过 亲身 经 历 告诉 他 ,他 可 以 成 为 一 个 什么 样 的 人 。 亨利 
马上 放弃 了 正规 的 学 校 教育 ， 全 身心 地 投入 到 绘画 中 去 ， 这 使 得 他 没 
有 通过 第 一 次 学 士 考试 。 出 于 对 母亲 的 尊重 ,他 设法 让 自己 认真 对 
待 并 通过 了 第 二 次 考试 。 

享 利 在 艺术 领域 里 迅速 地 成 长 起 来 。 在 普兰 斯 托 的 鼓励 下 , 一 
年 之 内 他 又 进入 了 法 国美 术 学 会 会 员 博 纳 (Leon Bonnat) 的 画室 学 
M. 受 年 轻 艺 术 家 们 的 感染 ， 享 利 很 快 就 沉浸 在 享受 咖啡 的 快乐 之 
中 ， 并 开始 一 酒 和 迷恋 巴黎 的 夜生活 。 巴黎 的 波 硕 米 亚 区 一 RY 
特 越 来 越 吸引 他 ， 他 也 在 那里 频繁 出 现 。 

19 世纪 80 年 代 末 期 亨利 开始 转向 借 平 版 印刷 术 而 发 展 起 来 的 
街头 广告 艺术 。 他 的 第 一 幅 招贴 画 《 红 磨坊 》 (Moulin Rouge) 完成 
于 1891 年 ， 虽然 它 突破 了 主流 的 艺术 风格 (也 许 正 是 因为 这 样 ) ， 还 
是 立刻 引起 了 强烈 的 反响 ， 取 得 了 巨大 成 功 。 在 他 的 画 中 ， 主 题 一 
般 占 据 着 前 景 的 四 分 之 三 ， 这 种 大 胆 的 画 风 在 法 国 招贴 画 领 域 统治 了 
十 余年 。 图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 不 旦 世俗 的 眼光 ， 愿 意 为 任何 委托 人 创 
作 ， 而 不 管 这 个 委托 人 是 谁 。 19 世纪 90 年 代 中 ,他 为 作曲 家 的 乐谱 
和 饭店 的 菜单 画 过 插图 ， 为 书籍 杂志 设计 过 招贴 画 ， 为 剧院 上 演 的 作 
品 制作 过 布告 板 ， 还 为 家 具 商 店 和 自行 车 工厂 起 草 过 广告 。 他 的 作 
品 带 有 鲜明 的 反 学 院 派 风格 ， 深 深 地 吸引 着 整个 巴 歼 。 

当 他 逐渐 年 长 并 且 意 识 到 与 女人 建立 正常 关系 的 希望 越 来 越 渺 
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茫 时 ， 享 利 只 能 从 酒精 和 遍布 蒙 马 特 的 妓院 里 寻找 安慰 ， 而 且 这 种 
情况 变 得 越 来 越 严 重 。 他 把 妓女 当成 朋友 ， 在 她 们 身上 挥 金 如 土 ， 
有 时 连续 几 个 星期 都 泡 在 效 院 中 。 据说 ， 他 曾 连 续 几 个 月 住 在 歌剧 
院 附 近 的 磨坊 街 5 号， 那 是 一 个 奢靡 的 高 档 妓 院 ， 以 拥有 不 同 历史 
时 期 风格 的 房间 而 著名 ,这些 显 然 也 是 为 了 满足 一 些 常客 的 幻想 。 
在 那里 ,他 被 人 亲切 地 称 为 “亨利 先生 ”。 当 女 人 们 不 当班 的 时 
候 ， 他 与 她 们 一 起 进餐 ， 而 且 他 为 那里 的 很 多 女人 和 豪华 房间 都 作 
WH. 他 在 那里 捕捉 到 的 场景 一 一 女士 们 、 洗 衣 工 、 妓 女 们 接受 身 
体检 查 或 是 情 懒 地 坐 着 等 待 下 一 个 客人 ， 都 是 他 反映 下 层 社 会 作品 
中 的 重要 部 分 。 他 画 了 很 多 女人 的 画像 ， 据 推测 他 那 时 的 几 百 张 素 
RARE, 在 生命 快走 到 尽头 的 时 候 ， 他 已 经 完全 被 酒精 控制 
了 。 他 有 一 次 在 画室 搬迁 时 将 87 幅 作品 留 给 了 房东 ,并 说 “它们 
没有 任何 价值 ”。 

即使 柄 酒 超过 20 年 ， 图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 还 是 撑 到 了 30 多 岁 。 他 
患 有 很 严重 的 牙 病 , 在 一 次 醉酒 坠 楼 中 ， 他 摔 断 了 一 块 锁 骨 。 他 还 
感染 了 梅毒 ， 患 上 了 神经 梅毒 。 他 曾经 一 度 对 酒精 的 依赖 非常 严 
重 ， 使 得 他 的 朋友 和 家 人 不 得 不 将 他 送 进 疗 养 所 ， 为 挽救 他 的 生命 作 
最 后 的 努力 。 KERERE., AUAM, E 
很 快 又 复发 了 。 

1901 年 ，20 年 来 的 本 酒 和 梅毒 的 侵蚀 彻底 耗 尽 了 他 的 健康 ， 洛 
特 雷 克 离 开 了 巴黎 与 朋友 维 奥 (Paul Viaud， 享 利 的 母亲 雇 他 来 帮助 
Sl) 一 起 去 波尔多 过 冬 。 从 这 个 时 期 开始 ， 他 的 艺术 作品 都 
HA RR RRA. 著名 招贴 画 上 那些 清晰 明亮 的 色彩 不 见 
了 了， 取而代之 的 是 灰色 、 点 淡 、 沉 重 的 素描 ， 画 里 的 景象 都 暗示 着 
绝望 和 死亡 。 8 月 ,在 一 个 海滨 小 镇 ， 洛 特 雷 克 中 风 了 。 他 被 送 到 
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(he RUT RBH E+, ABBAS Sa. FOIA OD 
Att, 正如 他 把 母亲 了 喻 为 自己 的 全 部 生命 一 样 ， 享 利 死 时 母亲 陪伴 
在 他 的 身 旁 。 他 的 父亲 也 在 旁边 ， 但 据 一 个 故事 说 ， 享 利 最 后 说 的 
话 就 是 叫 他 “ 老 傻瓜 ”。 

虽然 享 利 身 患 残疾 (也 许 正 是 因为 这 一 点 ) 、 生 活 放 荡 , 但 他 留 
下 了 几 百 幅 油 画 和 使 他 声名 静 起 的 招贴 画 以 及 几 千 幅 素 描 。 他 的 父 
亲 不 相信 儿子 的 作品 是 伟大 不 朽 的 ， 因 而 放弃 了 自己 对 作品 的 继承 
权 。 今天 ， 那 其 中 的 两 幅 作 品 在 巴黎 多 尔 赛 美 术 馆 顶楼 人口 的 位 置 
烟 烟 生 辉 ， 巴 黎 多 尔 赛 美术 馆 是 世界 上 收藏 法 国 后 印象 派 画作 最 多 的 
博物 馆 。 亭 利 的 母亲 死 于 1930 年 ， 她 的 后 半生 都 致力 于 在 法 国 阿尔 
比 创 办 图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 博 物 馆 。 现在 ， 那里 陈列 着 图 户 兹 - 洛 特 雷 
克 的 许多 作品 。 


致密 性 骨 发 育 不 全 

侏 俑 这 个 术语 最 早 用 来 描述 一 个 人 身材 很 矮 ， 四 肢 和 身 干 不 成 比 
例 。 可 以 造成 侏儒 的 遗传 因素 有 很 多 。 直到 最 近 ， 临 床 遗 传 学 家 们 
用 来 归 类 和 研究 患 病 者 的 主要 方法 还 是 拍摄 X 光 照片 以 及 观察 临床 
特征 。 有 一 些 类 型 (如 畸形 侏儒 症 ) 通常 是 致命 的 。 如 果 一 个 幼儿 
的 肋骨 骨架 太 弱 以 至 于 不 能 帮助 肺 部 进行 正常 的 舒张 ,那么 这 个 幼儿 
可 能 会 因 呼 吸 衰竭 而 死 。 但 有 一 些 形式 , 例如 相当 普遍 、 已 经 被 熟 
知 的 软骨 发 育 不 全 症 (早期 在 图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 身 上 曾 被 误诊 ) , 与 
长 寿 、 健 康 和 生殖 是 不 矛盾 的 ， 只 是 病人 的 体形 会 奇怪 一 些 。 

80 ER, 病理 学 家 曾 推测 过 亨利 残疾 的 原因 。 大 部 分 的 猜测 是 
软骨 发 育 不 全 症 、 成 骨 不 全 症 (患者 的 骨头 几乎 没 受到 压力 也 会 骨 
H) 和 骨骼 发 育 不 良 (长 骨 生 长 板 异 常 ) ， 但 这 些 猜 测 都 缺乏 有 力 的 
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证 据 。 1962 年 ， 两 名 杰出 的 法 国医 生 蕊 罗 托 (Maroteaux) 和 拉 米 
(Lamy) 将 一 种 侏儒 类 型 命名 为 致密 性 骨 发 育 不 全 (意思 是 骨 密 度 
K) ， 并 宣称 法 国 艺术 巨匠 图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 的 残疾 就 属于 这 种 遗传 
疾病 ， 从 而 引起 了 人 们 的 极 大 关注 。 享 利 身体 情况 的 记录 好 像 与 他 
们 的 活体 病人 的 特征 相符 。 除了 腿 骨 脆弱 易 上 骨折 之 外 ， 患 有 致密 性 
骨 发 育 不 全 的 人 一 般 体形 很 小 , 但 是 头颅 很 大 ， 前 额 尤 其 宽大 ， 并 且 
RAP. 虽然 很 多 医生 都 怀疑 这 种 死 后 的 诊断 ,但 是 结论 就 这 人 么 
FY, 图卢兹- 洛 特 雷 克 还 是 被 归 人 了 一 个 群体 一 一 死 后 很 久 才 被 作 
出 遗传 诊断 的 名 人 们 。 在 遗传 学 课堂 上 ， 当 我 们 举例 说 明 近 亲 婚 配 
的 恶果 时 ， 他 有 时 会 被 提 及 。 教授 们 推测 他 的 父母 双方 都 “页 献 ” 
了 一 -个 可 以 导致 致密 性 骨 发 育 不 全 的 等 位 基因 的 拷贝 或 者 是 可 以 使 骨 
骼 生长 和 坚 万 度 异 常 的 其 他 等 位 基因 拷贝。 

1995 年 ， 一 个 遗传 学 研究 小 组 一 一 包括 纽约 西奈 山 医 学 院 的 盖 尔 
布 (Bruce Gelb) 和 德 斯 尼克 (Bob Desnick) 一 一 重新 燃 起 了 人 们 对 致 
密 性 骨 发 育 不 全 的 兴趣 。 他 们 采用 新 的 DNA 作 图 技术 对 一 个 有 许多 
患 病 成 员 又 有 很 多 近亲 通婚 的 阿拉 伯 家 族 进行 研究 ， 发 现 “ 後 事 ” 基 
因 定 位 于 1 号 染色 体 长 臂 上 的 一 个 很 小 区 域 。 就 在 他 们 报告 这 个 关 
于 致密 性 骨 发 育 不 全 基因 定位 的 科学 发 现 的 同时 , 一 个 出 版 过 图 户 
兹 - 洛 特 雷 克 传 记 的 艺术 史学 家 弗 雷 (Julia Frey) 发 表 了 一 篇 评论 。 
虽然 她 对 历史 数据 的 解释 引起 了 人 们 对 诊断 的 怀疑 , 但 全 面 来 看 ,我 
觉得 历史 材料 是 支持 遗传 诊断 的 。 

1996 年 ， 纽 约 小 组 成 功 地 克隆 了 致密 性 骨 发 育 不 全 的 致 病 基 因 ， 
说 明了 这 种 遗传 疾病 是 由 编码 组 织 蛋 白 酶 KK 的 基因 缺陷 引起 的 。 这 
个 蛋白 质 的 功能 是 服务 于 破 骨 细胞 的 , 破 骨 细胞 主要 负责 溶 蚀 、 重 塑 
骨骼 (尤其 是 在 骨 生 长 时 )。 患者 的 破 骨 细胞 可 以 完成 溶 蚀 任务 ,但 
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由 于 他 们 的 组 织 蛋 白 酶 K 不 能 正常 工作 ， 所 以 破 骨 细胞 不 能 继续 完成 
它 的 任务 。 由 于 致密 性 骨 发 育 不 全 这 种 疾病 本 质 上 只 是 破 骨 细胞 病 
变 ， 所 以 它 还 有 治疗 的 可 能 性 ， 可 以 通过 破 骨 细胞 移植 或 者 基因 疗法 
(参见 第 20 章 ) 治疗 。 

我 们 可 以 确定 图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 患 的 就 是 致密 性 骨 发 育 不 全 吗 ? 
答案 是 不 能 。 那么 我 们 有 可 能 作出 肯定 性 或 者 是 排除 性 的 诊断 吗 ? 
答案 是 可 以 。 这 里 存在 两 种 可 能 性 。 如 果 对 亨利 妹妹 的 后 裔 一 一 
假设 诊断 是 正确 的 ， 他 们 就 有 23 的 机 会 遗传 得 到 等 位 基因 的 一 
拷贝 一 -的 血液 样本 进行 DNA 分 析 ， 表明 他 们 携带 了 组 织 蛋 白 酶 K 
突变 基因 的 一 个 拷贝 ， 则 可 以 推测 诊断 是 正确 的 。 再 如 若 享 利 的 后 
裔 们 成 功 地 获取 了 法 庭 批准 ， 可 以 挖掘 出 画家 的 遗骸 ， 那么 对 骨头 
碎片 的 DNA 检 测 就 可 以 提供 给 我 们 一 个 决定 性 的 答案 。 领导 致密 性 
骨 发 育 不 全 分 子 机 制 研究 小 组 的 德 斯 尼克 医生 认为 图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 
是 致密 性 骨 发 育 不 全 患者 。 他 与 享 利家 族 后 裔 就 解决 这 个 诊断 间 题 
的 可 能 性 进行 了 商讨 ， 但 亨利 的 后 裔 们 不 愿意 自己 被 检测 ， 也 拒绝 控 
$i AK BY AR 

有 些 遗 传 学 家 喜欢 将 享 利 . 图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 作为 例证 来 证 明 近 
亲 结婚 的 恶果 ， 却 很 少 提 及 他 的 祖先 中 有 众多 天 才 的 艺术 家 ， 这 样 做 
(RRL HT SESS. 弗 雷 的 书 中 写 道 : “ 享 利 的 前 三 代 祖 先 都 
表现 出 了 显著 的 艺术 天 赋 。 他 的 曾祖 父 让 -约瑟夫 德 . 图 卢 兹 - 洛 
特 雷 克 (Jean-Joseph de Toulouse-Lautrec) 曾 作 过 几 幅 家 族人 物 肖 像 ， 
虽然 很 少 但 却 很 出 色 。” 很 自然 ， 由 于 他 是 一 名 贵族 ， 所 以 这 种 天 由 
对 他 来 说 只 是 一 项 爱好 ， 成 为 一 名 专业 画家 是 不 可 想象 的 事情 。 据 
家 庭 通 信和 显示 ,他 的 两 个 到 叔 也 都 是 天 才 的 业余 画家 。 当然 ,没有 
一 个 基因 能 够 控制 一 个 人 能 否 成 为 出 色 的 画家 ， 但 亨利 没有 经 过 任何 
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辅导 ,在 3 岁 时 就 已 经 能 够 画 得 很 好 了 。 成 人 之 后 ， 他 的 艺术 作品 因 
其 胶体 的 残疾 而 更 加 令 人 印象 深刻 ,他 的 残疾 肯定 影 啊 了 他 的 画笔 。 
事实 上 ， 他 作画 时 都 要 使 用 加 长 的 画笔 ， 这 样 才 不 至 于 坐 得 离 国 板 太 
近 。 但 是 ， 他 的 油画 和 素描 都 充满 了 惊人 的 活力 ， 极 具 表 现 力 。 

有 了 家 族 历 史 可 供 考据 ， 学 者 们 就 难免 想 要 考证 图 户 兹 -党 特 雷 
克 的 柄 酒 是 否 也 有 遗传 基础 。 关于 这 个 家 族 对 酒 的 酷爱 和 他 们 酒量 
的 传说 流传 了 几 个 世纪 ,但 亨利 对 酒精 的 依赖 似乎 超过 了 所 有 这 些 
传说 中 的 祖先 。 是 他 父母 的 结合 导致 了 他 这 种 易 患 病 的 体质 吗 ? 我 
们 永远 不 会 知道 。 从 许多 真实 的 故事 中 可 以 看 出 ， 享 利 的 父亲 很 可 
能 是 一 名 踩 狂 抑郁 症 患 者 。 如 果真 是 如 此 ， 那 么 享 利 患 上 这 种 会 驱 
使 患者 酮 酒 的 疾病 的 概率 是 很 大 的 (由 患 病 父 母 遗 传 给 儿子 的 概率 
是 10% ) 。 重度 酌 酒 在 躁 狂 抑 郁 症 患者 中 非常 普遍 ， 人 数 超过 了 其 
他 抑郁 症 患 者 。 也 许 ， 图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 陷 人 酒精 不 能 自拔 ， 一 部 
分 原因 就 是 这 种 遗传 疾病 。 如 果 是 这 样 ， 令 亨利 患 上 致密 性 上 骨 发 育 
不 全 的 那 2 个 有 缺陷 的 组 织 蛋白 酶 芭 编 码 基 因 也 未 必 是 导致 他 柄 酒 
的 元 凶 了 。 

今天 ,物理 治疗 和 整形 外 科 都 有 了 很 大 的 发 展 ， 在 一 定 程度 上 帮 
助 了 致密 性 骨 发 育 不 全 的 患者 们 。 但 是 ,我 们 不 可 能 再 找到 另 一 个 
患者 能 像 图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 一 样 ， 身 患 重 疾 、 生 活 在 生命 边缘 却 广 如 
此 激情 投入 地 在 红 磨 坊 作 画 ， 努 力 去 捕捉 巴黎 的 精髓 。 尽管 受 残 疾 
和 柄 酒 的 蚜 绊 ,但 他 还 是 在 不 足 20 年 的 艺术 生涯 中 总 共 创 作 了 737 
幅 油 画 、275 幅 水 彩 画 、368 幅 版 画 和 招贴 画 以 及 5084 幅 素 描 ， 这 还 
不 算 一 些 被 他 席 掉 或 是 散落 于 19 世纪 末 巴 黎 妓 院 和 舞厅 的 作品 。 当 
人 们 浏览 图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 的 画册 或 是 漫步 于 阿尔 比 博物 馆 时 ， 他 们 
一 定 不 敢 相 信和 图 卢 兹 - 洛 特 雷 克 是 一 名 重度 残疾 人 士 。 
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沙皇 尼 古 拉 二 世 一 家 。 (所 伦敦 新 闻 画 刊 档 案 照 片 ) 





4. ia 
DNA 与 尸骨 


罗 受 诺 夫 王朝 

1995 年 6 月 5 日 ,莫斯科 愿 格 尔 哈 特 分 子 生 物 学 研究 所 42 岁 的 
分 子 遗 传 学 家 伊 万 诺 夫 (Pavel Ivanov) 带 着 一 个 不 同 寻常 的 包 圳 走 
进 了 位 于 美国 马里 兰州 罗 克 维尔 市 的 美国 军事 病理 研究 所 ， 包 事 里 
装 的 是 俄国 最 后 一 位 沙皇 尼 古 拉 二 世 (Nicholas 1) 的 弟弟 朱可夫 
(Georgi) 大 公 的 一 块 腿 骨 和 一 块 盈 骨 。 朱可夫 大 公 1899 年 死 于 肺 
结核 ， 当 时 年 仅 28 岁 。 11 个 月 之 前 , 在 俄国 东正教 主教 的 监督 
下 ,法医 专 家 从 彼得 斯 任 的 圣保罗 与 茎 人 披 得 大 教 和 党 里 大 公 的 意大利 
大 理 石 石棺 中 取出 了 一 些 遗 骨 。 伊 万 诺 夫 还 带 来 了 另外 两 件 奇怪 但 
很 珍贵 的 东西 : 从 日 本 一 家 博物 馆 取 来 的 一 小 缕 布 条 ， 它 来 和 目 一 块 
据说 留 有 尼 古 拉 二 世 血 迹 的 手帕 ， 还 有 一 束 头发 ， 据 说 是 在 尼 古 拉 
二 世 小 时 候 剪 下 的 ， 之 前 它 被 珍藏 在 圣彼得堡 皇 官 的 一 个 小 例子 里 
已 有 几 十 年 时 间 了 。 这 位 俄国 科学 家 希望 对 这 些 物品 的 DNA 分析 
可 以 解 开 近代 俄国 历史 上 一 个 悬而未决 的 问题 : 尼 古 拉 二 志 及 其 家 
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庭 到 底 遭 遇 了 什么 事 ? 

俄国 东正教 之 所 以 批准 开 棺 是 因为 外 面 盛传 罗曼 诺 夫 王朝 最 后 一 
位 沙皇 及 其 家 人 的 遗骸 已 被 鉴定 , 但 他 们 需要 确 溺 的 证 据 来 证 实 这 些 
PS. 长 期 以 来 , 人们 一 直 认 为 尼 古 拉 二 世 全 家 在 1917 年 7 月 被 列宁 
下 令 处 决 了 。 电影 制 片 人 里 亚 博 夫 (Geli Ryabov) 和 地 质 学 家 阿 夫 多 
T (Alexander Avdonin) 在 乌拉 和 尔 山 脉 的 叶 卡 捷 琳 堡 发 现 了 一 个 很 浅 的 
EK., 人 们 从 摹 穴 中 找到 了 9 具 支 离 破 碎 的 尸骨 并 认为 其 中 5 有 具 是 尼 
古 拉 二 世家 庭 的 5 位 成 员 的 遗 通 。 朱可夫 大 公 般 骨 样 本 的 真实 性 已 经 
不 用 怀疑 ， 如果 从 他 提供 的 骸骨 样本 中 提取 出 的 线粒体 DNA 的 分 析 结 
果 与 那些 推测 是 尼 古 拉 二 世 尸 骨 中 提取 出 的 DNA 分 析 结 果 一 致 ， 那 么 
这 9 具 尸 肯 碎 片 就 可 以 被 认定 是 尼 古 拉 二 世家 庭 成 员 的 。 

据 当年 的 行刑 队 队 长 尤 罗 夫 斯 基 (Yakov Yurovsky) 在 1917 年 给 英 斯 
科 的 官方 报告 上 说 ,行刑 队 共处 决 了 UPA: 沙皇、 皇后、 他 们 的 5 个 
孩子 、3 个 仆人 和 1 名 家 庭 医生 ， 这 个 数字 与 1995 年 找到 的 OR PH 
盾 。 不 过 可 以 解释 ， 因 为 尤 罗 夫 斯 基 报 告 在 决定 掩埋 这 些 尸 体 之 前 他 们 
已 经 焚烧 了 其 中 2 具 。 当然 ， 尸骨 数目 上 的 矛盾 也 间接 支持 了 一 则 民 
“诡异 地 逃脱 了 处 决 。 

尼 古 拉 二 世 遗 骨 的 确认 是 一 个 重大 的 历史 和 政治 事件 ， 起 码 它 为 
俄罗斯 东正教 会 改 项 罗曼 诺 夫 王朝 最 后 的 统治 者 提供 了 证 据 。 这 一 
事件 充满 了 宗教 色彩 ， 沙 皇家 庭 的 隆重 葬礼 能 够 马 固 国家 并 且 加 强 东 
正教 会 在 后 共产 主义 俄罗斯 的 影响 。 

1995 年 夏天 之 前 ,政治 因素 一 直 阻 碍 着 人 们 去 证 实 叶 卡 捷 琳 堡 





* 关于 安娜 斯 塔 起 逃脱 处 决 而 流落 民间 的 传阅 ， 曾 被 多 次 改编 成 电影 电视 及 动画 ， 
这 些 作品 都 给 了 这 则 传说 一 个 美好 的 结局 。 一 一 译 者 
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处 决 事件 〈 仅 肉眼 观察 头骨 和 其 他 尸骨 就 可 以 看 到 致命 的 打击 、 和 刺 
刀 伤 只 和 子弹 痕迹 ) 。 尽管 这 个 墓穴 在 1979 年 就 已 被 发 现 ， 但 直 
到 1991 年 苏联 解体 和 叶利钦 就 职 后 ,政府 才 批 准 对 幕 穴 进行 挖掘。 
莫斯科 的 法 医 和 骨骼 专家 阿布 拉 莫 夫 (Sergei Abramov) 医生 用 了 整 
整 一 年 的 时 间 收 集 了 700 RARE, BRMORP SR. AMOR 
的 分 析 ， 他 确信 这 些 尸 骨 是 沙皇 尼 古 拉 二 世 、 他 的 家 人 和 和 仆人 的 ， 
但 他 认为 要 完成 这 项 20 世纪 特殊 任务 的 唯一 方法 是 让 更 多 专家 来 确 
证 其 推论 。 

1992 BK, 佛罗里达 大 学 的 法 医 病 理学 家 威廉 : 梅 普 尔 斯 
(William Maples) 和 一 些 牙 齿 鉴 定 以 及 毛发 分 析 方 面 的 专家 应 时 卡 
捷 琳 您 当地 专家 的 邀请 一 起 来 研究 这 些 遗 通 。 就 在 几 个 星期 之 
前 ， 俩 万 诺 夫 博士 作为 俄罗斯 卫生 部 代表 与 英国 内 政 部 法 医 部 门 
达成 协议 ， 委 派 给 英国 科学 家 吉尔 (Peter Gil) 博士 两 项 任务 ， 即 
确认 这 些 骨 骼 是 否 属于 尼 古 拉 二 世家 庭 的 部 分 成 员 ， 如 果 是 ， 则 
进 -一 步 确认 这 些 上 骨骼 的 DNA 分 析 结 果 是 否 与 现存 的 英国 皇 宇 后 青 
的 DNA 分 析 结 果 相 一 致 。 英国 伊丽莎白 二 世 (Elizabeth U) 女王 的 
丈夫 爱丁堡 大 公 菲 利 普 (Phiip) 亲王 就 是 沙皇 皇后 亚 力 出 德 拉 
(Alexandra) AY) Sb 38, 因为 从 菲利普 亲王 到 亚 力 山 德 拉 和 她 的 孩 
子 ， 母 系 血缘 没有 中 断 过 ， 所 以 用 亲王 的 DNA 可 以 验证 这 些 骨 骼 ， 
而 且 他 也 同意 提供 自己 的 血液 样本 。 

从 年 代 久 远 的 肯 头 中 提取 DNA 并 进行 鉴定 的 尝试 始 于 1984 
年 。 当时 ,， 柱 口 (Russell Higuchi) 改进 PCR (RAMEL, a 
以 从 极其 微小 的 原始 样本 中 扩 增 出 大 量 DNA 的 - -种 技术 ) 的 科学 家 
之 一 一 一 成 功 地 从 140 年 前 的 斑 驴 (最 近 才 灭绝 的 一 种 看 起 来 像 是 
马 和 斑马 杂交 所 生 的 动物 ) 骨头 中 获得 了 线粒体 DNA 序 列 。 一 年 
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以 后 ,一 位 意大利 科学 家 从 埃及 木乃伊 克隆 出 DNA， 这 种 成 功 的 实 
验 不 断 进行 着 。 另 一 次 巨大 成 功 的 实例 是 从 佛罗里达 一 个 极度 淤积 
的 湖 中 出 土 了 约 7000 年 前 的 177 具 古 人 尸骨 ， 其 中 91 个 大 脑 保 存 完 
好 ， 科学 家 就 从 这 些 脑 组 织 中 克隆 出 古人 类 的 DNA。 人 们 推测 那个 
地 方 是 原始 文化 中 的 祭礼 地点。 那些 尸体 得 以 保存 完好 的 部 分 原因 
是 湖底 的 低 氧 环境 。 到 了 1992 年 ， 法 医学 家 和 分子 人 类 学 家 对 证 
DNA 已 进行 过 充分 试验 ， 他们 渴望 接受 任何 挑战 ,尤其 是 希望 得 到 
KR BATE. 

从 1992 年 9 月 到 1994 年初， 吉尔 博士 及 其 研究 小 组 一 直 试 图 从 
每 具 遗 髋 的 大 腿 骨 碎片 中 提取 DNA， 并 通过 比 对 DNA 序列 来 确定 这 
些 遗 骸 哪 些 属 于 同一 个 家 庭 。 用 所 能 提取 到 的 少量 细胞 核 DNA 就 能 
证 明成 年 男性 尸骨 中 的 一 具 是 这 堆 尸 骨 中 3 个 年 轻 女 性 的 父亲 的 遗 
B. 这 符合 罗曼 诺 夫 沙皇 家 庭 的 情况 。 DAHA MRR, E 
没有 足够 的 细胞 核 DNA 可 供 完 成 分 子 实验 。 

研究 小 组 只 好 转向 线粒体 DNA, 细胞 核 外 面包 围 着 细胞 质 ， 线 
粒 体 就 在 细胞 质 中 。 每 个 线粒体 都 含有 一 条 小 的 环 状 DNA (16 569 
个 碱 基 对 )， 上 面 的 基因 都 是 关键 基因 ， 其 中 一 些 基 因 所 编码 的 蛋 日 
质 对 细胞 能 量 工厂 的 运转 起 至 关 重 要 的 作用 。 进化 生物 学 家 们 推测 
线粒体 是 古老 的 亚 细 胞 生物 体 的 残余 或 者 就 是 几 亿 年 前 侵 和 人 到 高 等 生 
物体 内 并 经 过 长 期 演化 后 与 高 等 生物 共生 在 一 起 的 单一 细菌 。 也 就 
是 在 最 近 10 年 ， 我 们 开始 认识 到 有 一 大 类 遗传 疾病 是 由 线粒体 基因 
突变 所 致 ， 而 且 它 的 遗传 并 不 遵从 重 德 尔 定律 。 

由 于 精子 中 没有 发 现 线粒体 ,所 以 线粒体 DNA 是 严格 的 母系 踪 
传 。 在 人 类 历史 上 , 它 由 母亲 传递 给 子女 们 。 因此 ， 线 粒 体 DNA 提 
供给 科学 家 们 一 个 强 有 力 的 工具 来 研究 人 类 家 庭 的 起 源 和 扩散 。 P 
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学 家 们 通过 比较 线粒体 DNA 序列 差异 可 以 估计 出 不 同人 种 的 分 化 时 
间 。 差异 越 大 ,分 化 时 间 越 早 。 实际 上 ,线粒体 DNA 已 经 成 为 人 类 
分 化 的 一 种 有 效 的 生物 学 记录 。 

让 我 们 通俗 地 解释 最 近 的 一 份 科学 报告 吧 。 理论 上 ， 所 有 人 都 
可 以 向 上 追溯 到 一 个 共同 的 母系 祖先 ， 她 生活 在 20 万 年 前 的 非洲 。 
有 记者 报道 说 ， 从 世界 上 5 个 不 同 地 理 区 域 的 147 FAS ERA 
体 DNA， 通 过 研究 这 些 线粒体 DNA 的 7 个 区 域 可 以 证 明 人 类 夏娃 的 
真实 存在 。 科学 家 们 根据 不 同人 种 之 间 的 序列 差异 构建 了 系统 发 育 
树 ， 即 根据 线粒体 DNA 序列 的 分 歧 度 (本质 上 是 突变 随时 间 的 积 
BZ) 来 构建 表示 物种 间 亲 缘 关 系 的 树 状 图 。 在 系统 发 育 树 根部 ， 它 
的 分 枝 都 集中 到 主干 一 一 一 种 祖先 线粒体 DNA 型 式 上 ， 其 他 分 枝 都 
是 从 这 种 型 式 分 化 出 来 的 。 科学 家 们 推断 具有 这 种 线粒体 型 式 的 女 
人 就 是 我 们 最 古老 的 女性 祖先 。 

那些 来 自 俄罗斯 的 尸骨 可 以 提供 丰富 的 线粒体 DNA, 经 分 析 ， 
被 假定 为 亚 力 山 德 拉 皇 后 和 她 4 个 女儿 的 骨骼 样本 的 线粒体 DNA 与 
菲利普 亲王 的 线粒体 序列 非常 吻合 。 下 一 步 就 是 要 找到 尼 古 拉 一 世 
现存 的 亲属 ， 这 样 法 医学 家 就 可 以 鉴定 沙皇 尸骨 的 真 伪 。 尽管 寻找 
其 亲属 并 不 容易 ， 但 科学 家 们 最 终 还 是 找到 了 两 位 健在 的 沙 旺 杀 
属 一 一 沙皇 姐妹 的 女性 后 裔 谢 勤 梅 特 夫 - 斯 菲 里 (Xenia Cheremeteff- 
Sfiri) 和 苏格兰 的 第 三 位 法 夫 公 辟 卡 内 基 (James Carnegie) ， 他 是 沙 
皇 祖母 家 族 的 后 裔 。 他 们 两 位 都 同意 捐献 血液 样本 以 供 检测 。 检测 
结果 表明 ,这 两 位 亲属 的 线粒体 DNA 序列 十 分 吻合 ,但 出 乎 吉尔 意 
料 的 是 ， 他 们 与 先前 假定 的 尼 古 拉 二 世 骨 骼 样本 的 DNA 序列 并 不 吻 
合 。 吉尔 博士 仔细 比 对 了 DNA 序列， 发 现 假定 的 沙皇 线粒体 DNA 序 
列 的 16 169 位 点 上 既 有 碱 基 C 也 有 T， 而 谢 勤 梅 特 夫 -斯 菲 里 和 卡 内 
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基 的 16 169 位 点 上 只 出 现 T。 一 个 细胞 的 细胞 质 中 会 出 现 不 止 一 种 
线粒体 DNA， 因 为 上 百 个 这 样 的 亚 细 胞 结构 通过 人 类 的 卵子 在 世代 
间 传 递 ， 其 中 任何 -- 个 都 有 可 能 发 生 突变 。 

吉尔 小 组 进一步 分 析 发 现 ， 尼 十 拉 二 世 有 两 种 形式 的 线粒体 
DNA (通常 称 为 异 质 性 ) ， 这 种 情况 并 不 军 见 ， 但 在 这 个 案例 中 它 给 
沙皇 尸骨 的 定案 投下 了 小 小 的 阴影 。 虽然 科学 家 们 还 在 继续 寻找 其 
他 的 途径 , 但 他 们 已 经 准备 给 这 些 尸 肯 下 结论 了 。 1995 年 7 月 , 科 
学 家 发 表 声明 ,宣布 DNA 研究 已 经 认定 这 些 尸 骨 属 于 沙皇 一 家 ， 准 
确 率 达 到 98.5% 以 上 。 威廉 . 梅 普尔 斯 (William Maples) 博士 及 其 同 
事 迅 速 对 这 一 声明 提出 了 质疑 ， 他 们 说 如 果 两 个 后 裔 的 样本 被 污染 了 
也 会 产生 同样 的 结果 。 于 是 ， 俄 罗斯 东正教 不 愿 接受 这 样 的 结果 作 
为 决定 性 证 据 ， 他 们 默许 科学 家 们 提取 尼 古 拉 二 世 的 弟弟 朱可夫 大 公 
的 尸骨 样本 ， 并 再 次 进行 检验 。 

1995 年 秋天 进行 的 又 一 轮 DNA 检验 确证 了 先前 假定 的 尼 古 拉 二 
世 户 骨 的 真实 性 。 在 美国 军事 病理 研究 所 的 DNA 分 析 实 验 室 中 ， 仇 
万 诺 夫 和 同事 们 向 人 们 展示 了 分 析 结 果 ， 大 公 的 线粒体 DNA 序列 与 
假定 沙皇 的 序列 精确 匹配 ， 甚 至 在 16 169 位 点 上 碱 基 C 和 工 的 配合 也 
是 如 此 。 因此 ， 异 质 性 这 个 在 第 一 轮 检验 中 的 障碍 成 为 了 第 二 轮 检 
验 中 至 关 重要 的 证 据 。 女 伯 狠 谢 勒 梅 特 夫 -斯 菲 里 的 线粒体 DNA 在 
16 169 位 点 上 不 匹配 的 原因 可 以 很 容易 地 用 “ 注 棋 ”假说 解释 。 E 
之 ， 人 类 卵子 线粒体 中 只 有 部 分 可 以 传递 给 下 一 代 。 如 果 有 两 个 不 
间 的 线粒体 群体 (定义 为 DNA 序 列 上 存在 微小 差异 )， 那么 这 种 可 能 
性 只 能 说 明 一 群 人 是 一 个 血统 而 另 一 群 不 是 。 

这 个 故事 最 为 人 熟知 且 流 传 最 广 的 部 分 还 有 待 解决 。 一 位 名 叫 安 
娜 ， 安 德 松 (Anna Anderson) 的 女人 直到 1984 年 在 弗吉尼亚 的 一 所 疗 
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养 院 去 世 时 都 一 直 自 称 是 尼 古 拉 二 世 那 个 逃脱 了 厄运 的 小 女儿 安娜 斯 
SEES. 19794, 安娜， 安 德 松 做 了 一 次 外 科 手 术 ， 她 的 一 段 肠子 留 作 
了 弗吉尼亚 一 所 医院 的 病理 标本 。 吉尔 博士 通过 研究 这 份 标本 证 明 她 
根本 就 不 是 沙皇 的 女儿 ， 而 与 一 名 叫 尚 科 埃 斯 卡 (Franziska 
Schangkoeska) 的 人 的 侄 外 孙 是 亲戚 。 这 个 一 生 都 自称 是 沙皇 女儿 的 
人 (人们 也 一 度 以 为 是 这 样 ) 实际 上 出 生 于 一 个 波兰 工人 家 庭 。 

也 许 安娜 安 德 松 会 很 高 兴 地 知道 ， 只 要 我 们 向 上 追溯 得 足够 
远 ， 我 们 每 个 人 的 家 谱 上 都 会 出 现 一 两 个 贵族 祖先 。 你 看 ， 我 们 有 2 
个 父母 ，4 个 祖父 母 ，8 个 曾祖 父母 和 16 个 高 祖父 母 。 如 果 我 们 同上 
追溯 20 代 ( 约 400 年， 并 假设 没有 不 育 的 情况 ) ,理论 上 我 们 会 己 
220 位 祖先 有 关系 ， 这 大 约 涉 及 1 048 576 个 人 ,其 中 某 个 人 可 能 是 贵 
族 家 庭 的 一 员 , 或 者 至 少 是 有 钱 人 。 

如 果 再 继续 上 溯 10 代 ， 又 加 上 200~ 250 年 ， 那 么 理论 上 我 们 会 
有 10 亿 位 祖先 ， 但 这 个 数目 已 超过 了 曾经 生活 在 地 球 上 的 人 类 总 
数 。 我 们 怎么 看 理论 推测 与 现实 之 间 的 差距 呢 ? 事实 上 ， 你 只 需要 
bw 10 代 以 上 ， 就 会 发 现 你 与 各 种 各 样 的 人 都 成 了 远亲 ， 也 许 其 中 
AIEEE BYE. 不 管 你 喜欢 不 喜欢 ,我 们 都 在 一 个 人 类 大 家 
庭 ， 我 们 共享 一 样 的 祖先 。 向 上 追溯 足够 远 ,你 可 以 找到 许多 高 祖 
父母 ,通过 他 们 你 就 与 各 种 各 样 的 亲戚 连 在 了 一 起 。 如 果 从 主 代 肯 
骼 中 提取 DNA 以 及 通过 研究 这 些 DNA 来 确定 亲缘 关系 的 技术 有 更 大 
的 发 展 ， 我 们 就 有 可 能 为 几乎 所 有 已 发 现 的 较 近 人 类 化 石 《如 5000 
年 以 内 ) 找到 现存 的 后 高 。 事实 上 ,成 功 就 在 眼前 了 。 


1903 年 ， 洞 穴 探险 者 在 英国 西南 的 切 德 峡谷 发 现 了 一 具 完 整 无 缺 
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的 男性 骨骼 。 通过 对 洞穴 内 物品 的 考古 学 研究 ， 学 者 们 推测 这 个 男 
人 生活 在 5000 年 以 前 。 稍 后 , 碳 测 时 法 (测量 骨骼 内 放射 性 物质 训 
变 的 方法 ) 测定 他 死 于 大 约 公 元 前 7150 年 。 牛津 大 学 的 分 子 生物 学 
家 赛 克 斯 (Bryan Sykes) 是 古 DNA 方 面 的 专家 , 他 也 是 第 一 批 从 年 代 
久远 的 骨头 中 提取 出 DNA 的 科学 家 之 一 。 1995 年 ， 他 的 工作 引起 了 
一 份 英国 报纸 的 兴趣 ， 报 社 请 他 尝试 去 寻找 这 个 切 德 人 (Cheddar 
man， 那 具 化 石 的 名 称 ) 现存 的 后 裔 。 那 年 夏天 ， 赛 克 斯 刚刚 完成 了 
对 一 具 在 意大利 和 奥地利 边界 的 冰河 中 发 现 的 冰 人 ( 约 4000 年 历 
E) 的 DNA 研 究 。 现在 , 赛 克 斯 又 接受 了 这 个 切 德 人 的 挑战 。 

切 德 人 的 监护 者 照例 也 很 音 冀 。 他 们 只 允许 赛 克 斯 取 走 化 石 的 一 
颗 牙 齿 。 赛 克 斯 小 组 又 用 一 把 钼 子 从 牙 本 质 区 钻 取 了 一 块 核心 样本 ， 
从 中 提取 出 了 意 想不到 的 大 量 DNA, 经 过 几 个 星期 艰苦 的 研究 ， 他 们 
已 经 信心 十 足 。 一 经 构建 出 切 德 人 的 线粒体 DNA 序列 图 谱 后 ， 他 们 
就 立即 开始 着 手 寻 找 切 德 人 的 后 裔 。 搜寻 工作 遵循 了 一 些 基本 逻辑 。 
他 们 招募 到 一 批 志愿 者 ， 就 他 们 所 知 这 些 志愿 者 世 世 代 代 居 住 在 切 德 
或 者 切 德 附近 。 经 过 面试 ， 研 究 小 组 请 其 中 20 个 人 提供 了 血液 样 
本 。 塔 吉 特 (Eldrian Targett) 是 当地 的 一 位 历史 教师 ， 住 在 离 润 六 仅 
一 英里 的 地 方 。 令 他 万 万 想不到 的 是 ， 他 与 有 9000 年 历史 的 化 石 同 
是 一 个 女性 祖先 的 后 裔 。 至 少 目前 看 来 ， 塔 吉 特 拥有 最 古老 的 祖 
先 ， 其 至 比 那些 久 经 研究 的 皇室 家 族 的 祖先 更 为 古老 。 当 塔 吉 特 的 
麦子 得 知 自己 的 丈夫 与 一 个 穴居 人 的 亲缘 关系 时 ， 她 挪 拾 丈夫 说 : 
“也 许 这 可 以 解释 他 为 什么 那么 喜欢 牛排 。” 

切 德 洞穴 属于 巴 思 (Bath) 珊 士 一 英国 最 富有 的 人 之 一 。 巴 思 
荔 士 对 线粒体 研究 很 感 兴趣 ， 要 求 赛 克 斯 也 分 析 一 下 他 的 DNA。 我 
和 蓝 眼 睛 、 红 脸颊 、 十 分 顽皮 的 赛 克 斯 教授 曾 在 一 个 维多利亚 时 代 风 
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格 的 饭店 一 同 进餐 ， 他 向 我 透露 历 士 的 男 管家 与 古 尸 的 关系 比 他 的 主 
人 更 近 。 据 猜 测 ， 这 位 事 士 可 能 极其 光 望 拥有 一 个 比 上 议院 任何 其 
他 成 员 都 古老 的 血统 。 

赛 克 斯 成 功 地 为 一 个 活着 的 英国 人 和 一 具 9000 年 前 的 尸骨 建立 
起 家 族 联 系 ， 由 此 引发 了 媒体 的 狂 颖 滥 炸 。 英国 小 报 更 是 赋予 低级 
趣味 以 新 的 空间 。 一 份 报纸 为 这 个 故事 配 了 一 张 照片 ， 里 面 有 两 个 
穿 祖 胸 装 的 模特 举 着 仿 石器 时 代 的 短 子 。 连 惯常 严肃 的 科学 杂志 都 
在 以 推测 获取 多 久之 前 的 完整 DNA 可 以 解决 生命 起 源 的 问题 来 取悦 
读者 。 可 以 说 ，《 侏 罗 纪 公园 》 (Jurassic Park) 引发 了 人 们 对 史前 
的 幻想 ， 而 切 德 人 研究 又 为 这 个 幻想 插 上 了 翅膀 。 

克 赖 顿 (Michael Crichton) 读 到 有 关 分 子 生 物 学 家 成 功 地 从 昆虫 
化 石 的 消化 道里 提取 出 DNA 的 报道 ， 这些 昆虫 烙 死 在 变 便 的 政 天 
中 ,但 却 被 完整 地 保存 了 上 千 万 年 ， 他 送 产 生 了 《 祭 罗 纪 人 公园》 的 构 
想 。 按 逻 辑 推测 ,古老 的 玉 子 应 该 吸 芒 龙 的 血 ， 所 以 可 以 想象 蚊子 
胃 部 应 该 含有 恐龙 DNA 的 序列 。 H, RRS woe mA LT 
的 小 碎片 来 重建 已 灭绝 物种 的 基因 组 却 是 一 个 巨大 的 飞跃 。 不 可 能 
所 有 的 序列 都 存在 〈 即 使 在 小 碎片 中 ) ， 即 使 存在 ， 拼 接 难 度 也 超越 
了 目前 的 技术 水 平 。 

从 几 百 万 年 前 的 生物 遗骸 中 提取 DNA 的 报道 并 非 都 是 准确 的 。 
赛 克 斯 是 否定 大 部 分 已 有 相关 研究 的 科学 家 之 一 。 持 否 定 意见 的 学 
者 将 这 些 报告 往 好 里 说 归 因 于 科学 上 的 草率 ， 往 坏 里 说 就 直接 归结 为 
BYE. 决定 空气 和 水 分 子 对 DNA 作用 (氧化 和 水 解 ) 的 物理 化 学 规 
律 为 保持 DNA 的 完整 性 设置 了 一 个 上 限 一 一 大 约 10 万 年 。 RAPER 
珀 中 ,物质 也 许 能 很 好 地 被 保存 下 来 。 但 是 ， 到 1997 年 , 一 组 英国 
科学 家 报道 尽管 他 们 小 心 谨慎 地 付出 了 巨大 努力 , 但 还 是 未 能 从 一 大 
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HRPA PIRUKE DNA, 他 们 的 报告 与 先前 宣称 获得 成 功 的 
大 部 分 研究 形成 了 鲜明 的 对 比 。 重新 检查 那些 已 发 表 的 论文 后 ， 赛 
克 斯 断定 那些 实验 宣称 找到 的 DNA 实 际 上 都 是 现代 污染 产物 。 一 个 
案例 中 的 古 DNA 几乎 可 以 肯定 就 是 一 段 人 类 线粒体 DNA。 赛 克 斯 认 
为 男 一 个 实验 宣称 从 2000 万 年 的 木兰 属 植 物 叶 子 化 石 中 发 现 的 DNA 
就 是 现代 木兰 的 DNA, 看 来 ,我 们 不 太 可 能 从 10 万 年 以 前 的 标本 中 
提取 大 段 的 DNA。 

然而 ， 还 是 有 足够 的 历史 窗口 可 供 我 们 探索 无 穷 无 尽 而 又 引 人 
人 胜 的 人 类 历史 。 比如 ， 线粒体 DNA 已 被 用 于 研究 许多 重要 的 历 
PAM, 起 码 比 研究 巴 思 珊 士 是 否 是 切 德 洞穴 家 族 成 员 要 重要 得 
多 。 1995 年 ,洪都拉斯 的 考古 学 家 发 现 了 一 座 皇 家 墓穴 ， 他 们 认为 
墓穴 里 有 玛雅 科 潘 王朝 (Mayan Copan dynasty) 的 统治 者 基尼 齐 首领 
(Kinich Ah Pop) 的 遗骸 。 环境 证 据 已 证 明 那 些 遗 骸 就 是 基尼 齐 的 ， 
但 为 了 进一步 确认 其 皇族 血统 ， 科 学 家 们 将 从 他 的 骨骼 中 提取 DNA 
进行 比 对 ， 这 样 他 是 玛雅 贵族 成 员 的 证 据 将 更 加 有 力 。 在 西班牙 ， 
艺术 史学 家 和 遗传 学 家 们 希望 通过 寻找 选 艾 ， 委 拉 斯 开 兹 德 西 尔 
F. (Diego Velazquez de Silva) 的 坟 曹 并 迁 匡 其 遗 骨 来 庆祝 这 位 伟大 画 
家 的 400 周年 诞 展 。 1999 年 初 ， 考 古 学 家 们 就 在 埋葬 委 拉 斯 开 兹 的 
地 方 一 一 圣 胡 安 教 堂 原址 上 的 拉 马 尔 斯 广场 进行 挖掘 。 他 们 希望 能 
够 找到 委 拉 斯 开 兹 坟墓 的 遗迹 并 通过 比 对 骨头 碎片 DNA 与 画家 现存 
后 裔 的 DNA 来 鉴定 尸骨 。 在 世界 范围 内 ， 考 古 学 家 们 开展 类 似 的 
工作 已 有 很 多 年 了 。 | 

ZKJ (David Goldstein) 博士 是 牛津 大 学 的 一 位 遗传 学 家 ， 
为 了 使 人 们 对 犹太 人 的 游牧 生活 方式 有 更 深入 的 认识 ， 他 一 直 致 力 
于 研究 广 布 的 犹太 人 的 遗传 特征 。 1999 年 ， 艾 尔 欧 坦 博士 报道 了 一 


| 林肯 的 DNA | 





个 怀 人 的 有 发现。 在 非洲 南部 有 一 个 讲 班 图 语 的 黑人 部 落 伦 马 ， 他 们 
世代 口 口 相 传 是 一 个 叫 布 巴 (Buba) 的 男人 带领 他 们 走出 朱 迪 亚 
的 。 他 们 有 许多 犹太 人 的 风俗 ， 例 如 割礼 。 他 们 也 不 碰 猪 肉 和 一 
切 像 猪 的 动物 的 肉 。 苹 尔 蕊 坦 及 其 同事 证 明 9% EBA YR 
色 体 上 有 一 段 DNA 序 列 与 众 不 同 ， 具 有 和 祭司 一 一 犹太 人 的 牧师 ， 相 
传 是 摩西 (Moses) 之 兄 亚 伦 (Aaron) 的 后 裔 一 -的 特征 。 有 趣 的 
是 ， 这些 伦巴 男人 可 分 为 12 个 组 ， 其 中 资格 最 老 的 一 组 中 有 53% 的 
人 具有 祭司 DNA 标 记 。 遗传 学 的 证 据 与 伦巴 历史 文化 相 结 合 有 力 
地 支持 了 他 们 有 犹太 人 祖先 的 传说 。 

对 尸骨 的 DNA 分 析 其 至 还 可 以 用 来 解释 死因 ， 它 可 以 作为 一 种 探 
查 形 式 来 为 一 些 历史 事件 提供 参考 意见 。 《路 加 福音 》 (Luke) 第 4 
章 27 节 中 记载 ， 耶 稣 基督 在 约旦 河流 域 治 侣 了 一 个 患 有 友 风 病 的 叙 利 
WAS (Naaman) 。 1994 年 ,考古 学 家 在 杰 里 科 附 近 出 谷 的 约翰 浸 
礼 会 古 修 道 院 里 发 现 了 一 些 尸 骨 ， 碳 测 时 法 显示 这 些 骨 人 钢 已 有 约 1400 
年 的 历史 。 伦敦 大 学 的 微生物 学 家 斯 坦 福 (John Stanford) 和 外 科 医 
生 施 皮 格 尔 曼 (Mark Spigelman) 从 尸体 趾 骨 已 干掉 的 骨髓 中 提取 了 
DNA, 利用 麻风 分 枝 杆 菌 (Mycobacterium leprae, 5|% HR LEY) AH Fal ) 
作为 DNA 探 针 进 行 检 测 ， 科 学 家 们 推断 这 些 尸 骨 确 实 属 于 一 个 患 有 
麻风 病 的 男人 ， 这 就 确证 了 公元 600 年 约旦 河流 域 存 在 及 风 病 。 

施 皮 格 尔 曼 认为 这 种 细菌 探查 工作 还 可 以 回答 许多 重要 的 问题 。 
比如 说 ， 梅 毒 是 起 源 于 旧 大 陆 还 是 新 大 陆 ? 长 期 以 来 , 历史 学 家 声称 
是 哥伦布 (Columbus) 船上 的 水 手 将 这 种 病毒 带 到 美洲 的 。 如 时 从 
一 具 15 世纪 之 前 的 骨骼 中 探查 出 螺旋 菌 〈 引 发 梅毒 的 向 生物， 形状 
是 拔 外 形 或 螺旋 形 ) 的 DNA， 则 立刻 就 可 以 驶 倒 这 个 论断 。 

具有 更 重大 意义 的 是 利用 分 子 生物 学 分 析 去 破译 引发 1918 年 流 
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感 的 RNA 病 毒 的 遗传 密码 。 RNA 是 与 DNA 极 其 相似 的 分 子 ，RNA 
携带 其 分 子 命令 到 细胞 质 并 在 那里 引导 蛋白 质 装配 。 那 次 流感 导致 
美国 超过 60 万 人 以 及 全 球 2500 万 人 死亡 。 由 于 RNA 病 毒 离 开 寄 主 
会 变 得 非常 脆弱 ， 所 以 能 找到 引发 1918 年 流感 罪魁 祸首 的 完整 拷贝 
的 地 方 非常 之 少 ,其 中 一 个 地 方 就 是 挪威 朗 伊 尔 城 煤 矿 村 庄 附 近 的 
几 个 坟墓 。 

1918 年 冬天 ， 在 那里 工作 的 7 名 健康 的 年 轻 矿工 感染 上 流感 ， 没 
几 天 就 死 了 ， 他 们 很 快 被 埋葬 在 永久 冻结 带 上 。 据说 当时 他 们 的 坟 
幕 是 用 炸药 炸 出 来 的 。 一 个 国际 科学 小 组 认为 他 们 可 能 会 获取 到 流 
感 病毒 的 完整 微粒 ， 就 向 挪威 政府 申请 ， 去 挖掘 几 具 尸体 并 获取 一 些 
组 织 样本 进行 研究 ， 从 中 也 许 会 找到 休眠 状态 的 病毒 。 他 们 预想 ， 
如 果 他 们 可 以 得 到 完整 的 病毒 基因 组 ， 就 可 以 推测 出 为 什么 这 个 病毒 
如 此 致命 ， 并 且 可 以 为 开发 疫苗 防御 未 来 类 似 的 病毒 在 世界 范围 蔓延 
Men, 挪威 公共 卫生 界面 临 的 一 个 问题 是 ,唤醒 如 此 致命 的 病 
毒 会 不 会 有 危险 。 几乎 所 有 的 病毒 学 家 都 认为 那 种 危险 存在 的 可 能 
性 很 小 ,但 是 没有 人 敢 说 绝对 不 可 能 。 最 后 ,与 这 项 研究 潜在 的 巨 
大 利益 相 比 ， 那 点 微弱 的 风险 就 被 人 们 忽略 不 计 了 。 

鉴定 性 检验 为 DNA 探 测 工作 提供 了 源源 不 断 的 机 遇 。 在 巴尔 的 
摩 审判 事件 中 检验 布 思 尸骨 的 法 医学 家 斯 塔 尔 斯 又 一 次 出 现在 密苏里 
州 一 个 令 人 感 兴趣 的 案件 审判 中 。 据 历 史记 载 ， 美 国 历史 上 臭名 昭 
著 的 罪犯 镶 姆 斯 (Jesse James) 死 于 1882 年 4 月 3 号 ,21 岁 的 福特 
(Bob Ford) RSSRA RE 2 万 美元 奖金 。 几 十 年 之 后 ， 
一 些 历史 爱好 者 说 往 姆 斯 并 没有 被 福特 击毙 ， 那 只 是 一 个 掩盖 往 姆 斯 
逃跑 并 销 声 医 迹 的 阴谋 。 1995 年 ， 密 苏 里 州 法 院 批准 了 詹姆斯 的 后 
代 开 棺 验尸 。 斯 塔 尔 斯 受 委托 提取 了 尸体 骨头 和 头发 的 DNA， 并 将 
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这 个 DNA 序 列 与 镶 姆 斯 两 个 后 代 的 DNA 进行 比 对 。 检验 结果 令 那 
些 喜 欢 传奇 故事 的 人 失望 了 一 一 户 骨 确实 是 两 位 现存 后 代 的 祖先 也 就 
FEE 0 AT 

极 具 讽刺 意味 的 是 ， 其 他 一 些 因 素 也 会 阻碍 人 类 学 家 、 考 古 学 家 
和 分 子 生物 学 家 利用 DNA 去 解决 重要 问题 。 我 们 刚刚 掌握 了 一 项 研 
究 古 DNA 的 超 强 能 力 ,社会 上 就 出 现 了 一 股 强大 的 趋势 要 将 在 博物 
馆 中 保存 了 100 年 或 更 久 的 遗 散 交还 给 原 住民 重新 埋葬 。 澳大利亚 
的 维多利亚 博物 馆 最 近 将 有 15 000 年 历史 的 遗骸 交还 给 了 土著 居民 ， 
1991 年 ， 史 密 森 学 会 将 756 具 尸 骨 以 及 陪 茸 物 品 交 还 给 了 生活 在 阿拉 
斯 加 科 迪 亚 克 岛 上 的 一 个 部 落 。 在 以 色 列 ， 一 部 新 的 法 律 规定 历史 
不 足 5000 年 的 所 有 遗骸 都 要 被 重新 埋葬 ， 一 些 科学 家 认为 这 项 法 规 
会 终结 这 个 国家 的 人 类 学 研究 ， 因 为 新 法 也 不 允许 保留 任何 (包括 很 
小 的 ) 骨头 标本 进行 DNA 研究。 

决定 退还 遗 瞬 的 部 分 原因 是 殖民 时 期 统治 者 对 原 住民 犯 下 了 骇 人 
的 罪行 ， 当 时 过 分 单纯 化 的 种 族 思想 正 处 于 晤 峰 。 例如 ，19 世纪 我 
们 曾 错误 地 认为 澳大利亚 土著 居民 是 一 种 大 猿 ， 因 而 将 抢劫 坟墓 和 必 
杀 他 们 等 数 不 清 的 恶 行 ， 作 为 收集 标本 的 方式 。 另 一 种 压力 就 是 我 
们 对 “地 球 管家 ”这 一 职责 的 敏感 以 及 我 们 对 各 种 形式 的 生物 多 样 性 
的 尊重 。 当 那 些 遗 骨 历史 久远 到 不 可 能 再 与 活着 的 人 有 什么 文化 上 
的 联系 时 ， 考 虑 怎样 利用 它们 会 对 人 类 大 家 庭 更 有 利 ， 继 而 决定 其 用 
途 可 能 会 比较 公平 。 当然 ,也许 答 案 会 是 先 研究 它们 使 人 类 受益 ， 
然后 再 重新 埋 莫 它们 。 

1999 年 夏天 ， 徒 步 旅行 者 在 加 拿 大 西部 横渡 一 条 冰河 时 发 现 了 一 
具 完 整 的 男性 尸体 ， 他 应 该 死 于 现代 欧洲 人 抵达 那个 地 区 之 前 。 如 
果 这 具 户 体 的 历史 足够 长 〈 几 千年 ) ， 那 么 通过 DNA 研究 就 有 可 能 
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弄 清 人 类 从 亚洲 到 北美 洲 的 迁徙 模式 。 在 制订 对 这 具 尸 体 的 研究 计 
划 时 ， 科 学 家 们 与 当地 两 组 具有 代表 性 的 居民 一 起 合作 ， 两 组 人 都 认 
为 这 具 尸 体 可 能 是 他 们 的 祖先 。 由 于 科学 家 们 表现 出 对 美洲 土著 居 
民 信 仰 的 尊重 ， 这 两 个 部 落 与 其 他 部 落 形成 了 鲜明 的 反差 ,同意 配合 
这 项 研究 。 我 希望 这 个 案例 可 以 为 研究 其 他 发 现 树 立 典 范 。 


56 | 林肯 的 DNA | 





第 二 篇 司法 
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在 调查 谋杀 一 名 了 6 岁 妇 女 的 凶手 时 ， 探 员 们 发 现 了 4 个 烟 蒂 。 DNA 分 析 显 示 1 号 、 
2 号 及 3 号 烟 蒂 是 被 害 人 的 。 图 中 框 定 的 釉 原 蛋白 (性 别 位 点 标记 ) 表明 4 号 烟 带 是 一 
个 男人 的 。 然而 ,从 4 号 烟幕 中 所 提取 的 DNA 的 条 带 却 不 能 与 最 初 的 嫌疑 犯 匹配 。 数 
月 后 ， 发 现 4 号 烟 蒂 上 的 DNA 与 男 一 嫌疑 人 的 DNAM A. 上 述 DNA 证 据 既 为 一 名 无 
带 者 洗 脱 了 嫌疑 ， 也 为 惩治 真 凶 提供 了 帮助 。 [感谢 佛罗里达 州 西 棕榈 滩 的 棕榈 滩 县 警 
署 刑事 实验 室 血清 学 / DNA 部 主管 克 劳 斯 (Cecelia A. Crouse) 博士 提供 图 片 ] 








5. DNA 侦探 
新 的 DNA 证 据 


雪 球 是 一 只 白色 的 美国 短 毛猪， 它 也 许 是 历史 上 第 一 只 依照 法 庭 
传令 向 法 庭 提 供血 液 样本 的 猫 科 动物 ， 现 在 与 父母 一 起 生活 在 爱德华 
王子 马上 最 初 的 主人 家 里 。 雪 球 也 是 第 一 只 为 法 寿 提 供 和 证据 从 而 导 
致 其 主人 被 判处 了 二 级 谋杀 罪 的 猫 。 

1994 年 10 月 ，5 个 孩子 的 母亲 ，32 Yi (Shirley A Duguay) 
在 森 尼 塞 德 (AD RA 1.6 万 的 小 城市 ) 的 家 中 失 踊 了 。 3 星期 后 ， 
一 个 正在 进行 演习 的 军事 小 组 在 距 她 家 5 英里 的 地 方 发 现 了 一 个 塑胶 
F, PRR HHT AMMAR, 在 现场 ， 侦 探 们 从 皮 夹 
克 的 衬里 中 发 现 了 一 些 白色 毛发 ， 他 们 推测 这 可 能 是 人 的 毛发 ， 并 能 
够 帮助 他 们 找到 凶手 。 然而 ， 这 些 毛 发 经 鉴定 来 自 一 只 猫 。 警方 了 
解 到 迪 盖 的 男 朋友 也 是 她 3 个 孩子 的 父亲 一 一 比 米 什 (Douglas Beam- 
ish) 养 了 一 只 白色 的 猫 。 根据 这 些 证 据 ， 比 米 什 被 定 为 杀害 迪 壮 的 
重点 嫌疑 人 ， 但 由 于 警方 没有 找到 尸体 所 以 不 能 实施 逮捕 。 寒冷 刺 
骨 的 冬季 又 打 断 了 搜寻 尸体 的 行动 。 直到 I99S4ES ROA, Wie 


| 5. DNA 侦探 ”新 的 DNA 证 据 | 


59 





士 的 尸体 才 被 警方 挖掘 出 来 ， 她 埋 得 并 不 深 。 很 快 ， 警 方 逮捕 了 比 
米 什 ， 他 被 指控 犯 有 谋杀 罪 。 

当 警 局 探 员 萨 瓦 (Roger Savoie) 了 解 到 那些 白色 毛发 属于 一 只 猫 
时 ,他 想 可 以 很 容易 地 取得 比 米 什 的 猫 一 一 雪 球 的 血液 样本 ,然后 将 
犯罪 现场 毛发 的 DNA 序列 与 雪 球 血液 的 DNA 序列 进行 比 对 。 但 是 ， 
他 开始 联系 的 一 些 法 医 DNA 实验 室 并 不 愿意 接受 这 项 工作 ， 因 为 他 
们 没有 分 析 猫 DNA 的 经 验 , 而 且 计 算 夹 克 上 的 毛发 DNA 和 雪 球 血液 
DNA 匹配 度 时 需要 参照 数据 ， 当 时 也 几乎 没有 任何 猫 科 动物 能 提供 
这 样 的 参数 。 打 了 一 个 又 一 个 电话 ， 萨 瓦 最 终 找到 了 位 于 马里 兰 弗 
雷 德里 克 的 国立 癌症 研究 所 (National Cancer Institute) 基因 组 多 样 性 
实验 室 的 主任 斯 蒂 芬 J- 奥 布 赖 恩 (Stephen J. O'Brien) 博士 。 奥 布 
赖 恩 博 士 领 导 的 研究 小 组 完成 了 猫 的 基因 连锁 图 (描述 基因 在 猫 染 色 
体 上 的 线性 顺序 ) ， 并 且 刚 刚 发 表 论文 报道 猫 基因 组 上 400 个 称 为 简 
单 申 联 重复 序列 (STR) 的 特征 DNA 标 记 的 定位 。 

一 个 STR 就 是 一 个 DNA 字 符 重复 单元 的 短 串 。 比如 说 ，CACA- 
CACACA 是 5 个 二 核 昔 酸 CA 的 重复 (C 和 A 是 组 成 DNA 的 四 种 化 学 
构件 中 的 两 种 ) 。 在 猫 、 人 类 以 及 其 他 高 等 生物 中 ， 宽 阅 的 DNA 
“高 速 公路 ”上 总 有 许多 “路 段 ” ( 串 ) 不 编码 蛋白 质 (有 些 人 将 这 
些 非 编码 区 称 为 “垃圾 ”DNA) ， 但 其 中 含有 STR, STR 基因 座 变异 
极 大 。 在 一 个 基因 座 上 ， 你 可 能 含有 9 个 CA, 你 的 邻居 可 能 有 12 个 
CA， 而 另 一 个 人 又 可 能 只 有 7 个 CA。 基于 STR 长 度 的 变异 ， 两 个 样 
本 差异 的 表示 方法 已 经 建立 起 来 ， 因 而 这 种 差异 为 我 们 提供 了 鉴定 两 
个 样本 是 否 出 自 同 一 个 体 的 途径 。 因为 染色 体 上 有 很 多 不 同 的 STR 
基因 座 ， 所 以 我 们 可 以 用 同一 套 STR 去 确定 两 个 样本 是 否 来 源 相同 。 
科学 家 已 花 了 大 量 精力 来 组 装 一 套 人 的 STR 基因 座 以 用 于 比 对 人 类 
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样本 。 除了 辐 卵 双生 子 ， 两 个 随机 抽取 的 人 在 5 个 基因 座 上 具有 相 
[A] STR 的 几率 近乎 为 等 。 一 般 来 说 ， 如 果 两 个 样本 在 目前 用 于 人 类 
鉴定 的 13 个 基因 座 中 有 3 个 相 匹 配 ， 那 么 它们 在 其 他 基因 座 上 相 匹 
配 的 可 能 性 会 很 大 。 相反 ， 如 果 两 个 样本 没有 一 个 基因 座 上 的 STR 
数目 相同 ， 则 几乎 可 以 肯定 它们 不 是 出 自 同一 个 体 。 
困难 一 点 的 问题 是 : 到 底 要 多 大 的 精确 号 配 度 才 能 肯定 样本 来 自 
同一 个 体 。 从 1987 年 到 1996 年 ， 这 一 直 是 DNA 法 医学 中 的 核心 问 
题 。 辩论 在 1992 年 进一步 升 温 ， 当 时 由 国家 研究 理事 会 (我 在 那里 
任职 ) 召集 的 DNA 法 医学 委员 会 制定 了 一 份 报告 ， 要求 在 法 庭审 判 
中 采取 极端 谨慎 的 态度 来 运用 DNA 证据。 当时 , 我们 担心 我 们 不 完 
全 清楚 法 医 鉴定 中 所 使 用 的 DNA 基因 座 的 独立 性 。 我 们 尤其 担心 的 
是 对 不 同人 种 基因 组 差异 的 分 布 还 不 够 了 解 ， 而 我 们 假设 他 们 是 独立 
遗传 的 。 我 们 还 担心 我 们 会 过 分 依赖 所 谓 的 “乘积 法 则 . 
简单 地 说 ， 乘 积 法 则 假设 从 被 检测 的 每 一 个 DNA 基因 座 获 得 的 结 
果 确 实 独立 于 其 他 基因 座 的 结果 。 如 果 这 种 情况 成 立 ， 我 们 就 可 以 计 
算 每 个 基因 座 随机 匹配 的 概率 并 将 它们 相 乘 。 应 用 乘积 法 则 之 后 ， 两 
个 DNA 样 本 仅 靠 运气 匹配 在 一 起 的 可 能 性 马上 就 会 变 得 很 小 , 所 以 比 
对 两 个 样本 所 下 的 结论 会 变 得 非常 之 有 力 。 举例 来 说 ， 假 设 检 测 你 
DNA 上 的 5 个 基因 座 , 结果 这 5 个 基因 座 的 序列 与 某 个 样本 精确 匹 
配 ， 这 个 样本 就 一 定 是 属于 你 的 吗 ? 这 还 取决 于 一 些 因 素 。 随机 选 
择 所 调查 的 人 群 ， 如 果 证 明 你 每 个 基因 座 上 含有 的 特定 DNA 形式 
(在 雪 球 案例 中 为 STR 的 长 度 ) 在 100 个 人 中 才能 找到 1 A, 那么 这 
个 样本 来 自 其 他 人 的 概率 就 非常 之 低 ， 相 当 于 一 百 亿 分 之 一 (1/100 x 
1/100 x 1/100 x 1/100 x 1/100) ， 这 个 数字 大 于 地 球 上 的 人 口 总 数 ! 如 
果 这 一 套 独立 的 STR 中 的 每 一 个 在 5 个 人 中 就 能 随机 地 找到 一 个 ， 那 
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入 匹 配 的 概率 就 会 很 高 ， 大 约 为 1/3125 (1/5 x 1/5 x 1/5 x 1/5 x 1/5) , 
那 是 一 种 罕见 情况 ,但 它 还 有 发 生 的 可 能 性 。 

我 们 怎样 证 明 在 检测 系统 中 所 选择 的 DNA 基因 座 是 独立 的 呢 ? 
我 们 可 以 利用 那些 定位 在 不 同 染 色 体 上 的 DNA 标 记 ， 它 们 已 被 肯定 
相互 不 连锁 ,而 且 是 通过 精子 和 卵子 独立 遗传 的 。 然而 ,真正 的 任 
务 是 收集 一 个 参照 人 群 ， 我们 可 以 通过 他 们 研究 不 同 基因 座 的 分 布 并 
评估 其 是 否 相 互 独立 。 如 果 它 们 相互 独立 ， 我们 就 可 以 计算 DNA ER 
记 的 频率 数据 并 应 用 上 述 乘积 法 则 。 你 的 特定 形式 的 DNA 序列 与 随 
机 抽取 样本 序列 的 匹配 概率 取决 于 参照 人 群 是 什么 样 的 ， 一 个 关键 问 
题 就 是 参照 人 群 对 决定 随机 匹配 的 概率 是 否 合 适 ， 至 少 要 建立 一 些 可 
以 说 明 几 个 主要 种 族 间 DNA 基因 座 频 率 差 异 (通常 比较 小 ) 的 参照 
人 群 。 换言之 ,如 果 一 个 种 族 几 个 世纪 以 来 都 在 一 个 特定 的 亚 种 族 
中 进行 婚配 (如 芬兰 人 ) ,而 你 是 这 个 亚 种 族 中 的 一 员 ， 那 么 标准 的 
参照 人 群 就 不 适用 于 计算 你 的 DNA 与 犯罪 现场 样本 间 的 匹配 度 。 

有 关 不 同 种 族人 群 间 特 定位 点 的 DNA 差异 程度 的 争论 持续 升温 
已 有 好 几 年 , 而 且 群 体 遗 传 学 家 们 已 就 这 个 问题 发 表 了 大 量 论文 。 
最 近 几 年 ， 当 我 们 比 对 了 人 类 亚 群 之 间 大 部 分 的 DNA 基因 座 后 ， 我 
们 了 解 到 人 类 亚 群 间 具 有 显著 的 相似 性 ， 因 此 ， 对 于 参照 人 群 的 担 饮 
和 争论 也 逐渐 平息 下 来 。 今天 ， 那 些 攻击 法 庭 运 用 DNA 鉴定 证 据 的 
人 关心 的 问题 肯定 就 是 被 委派 进行 分 析 的 实验 室 是 否 可 信 (就 像 辛 普 
森 案 一 样 ) 。 法 庭 几 乎 不 会 因为 担心 人 群 的 DNA 亚 结构 而 拒绝 接受 
DNA 证 据 。 

当 奥 布 赖 恩 博 士 同 意 对 从 雪 球 的 血液 和 犯罪 现场 的 猫 毛 中 提取 的 
DNA 进 行 鉴定 时 ， 他 马上 意识 到 自己 所 面临 的 是 猫 科 动物 的 群体 
DNA 亚 结构 问题 。 爱德华 王子 岛 是 一 个 人 口 很 少 且 地 理 上 孤立 的 社 
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会 。 奥 布 赖 思 博 士 没 有 任何 关于 该 岛 猫 种 群 的 历史 信息 。 很 可 能 岛 
上 大 部 分 的 猫 都 是 很 少 几 个 祖先 的 后 裔 。 如 果 这 种 假设 成 立 ， 那 入 
从 岛 上 随机 选取 两 只 猫 ， 它 们 在 某 些 基 因 座 上 应 该 匹配 得 很 好 。 如 
果品 上 的 猫 是 高 度 近 亲 繁 殖 的 ， 那么 即使 实验 结果 证 明 雪 球 的 DNA 
与 犯罪 现场 的 样本 相 匹 配 ， 也 没有 什么 法 庭 价 值 ， 因 为 雪 球 的 DNA 
也 会 与 当地 大 部 分 猫 的 DNA 匹配 得 很 好 。 

如 果 奥 布 赖 恩 博士 能 证 明 这 两 个 法 庭 样本 是 匹配 的 ,他 的 工作 也 
才刚 刚 开 始 。 最 后 ， 他 要 能 在 法 庭 上 肯定 地 表明 这 种 匹配 的 概率 非 
常 小 ， 以 至 于 陪审 团 可 以 根据 它 来 认定 夹克 上 的 白 毛 就 是 来 日 于 雪 
球 ， 这 样 的 结果 才能 使 奥 布 赖 恩 博 士 满 意 。 奥 布 赖 恩 博士 从 一 根 猫 
毛 中 提取 出 足够 的 DNA 进行 鉴定 实验 ， 结 果 两 个 样本 在 10 个 STR 上 
都 匹配 ， 这 个 数量 是 通常 人 类 DNA 鉴定 中 所 用 到 的 两 倍 。 接着 ,他 
就 开始 着 手 鉴 定 岛 上 猫 种 群 的 遗传 多 样 性 。 

解决 这 个 问题 的 唯一 办 法 就 是 对 大 量 的 猫 DNA 进行 实验 。 奥 布 
赖 恩 博 士 收 集 了 19 只 被 认为 是 没有 血缘 关系 的 爱德华 王子 岛 猫 的 血 
液 样本 和 9 只 来 自 美国 其 他 地 区 的 猫 的 血液 样本 。 通过 研究 这 两 组 
猫 的 SIR， 他 肯定 岛 上 的 猫 并 不 是 高 度 近 亲 繁 殖 的 ， 且 它们 遗传 结构 
的 多 样 性 与 其 他 地 区 的 猫 一 样 。 一 旦 奥 布 赖 思 博 士 肯 定 存 在 充足 的 
多 样 性 可 以 用 乘积 法 则 进行 鉴定 ,他 就 用 了 7 个 新 发 现 的 STR 来 计算 
FER DNA 和 夹克 上 白 毛 DNA 的 匹配 概率 ， 计 算 结 果 为 概率 小 于 四 于 
万 分 之 一 ! 

奥 布 赖 恩 博 士 的 法 医 报告 是 该 案 的 关键 证 据 。 这 个 案子 没有 目 
击 证 人 ,作案 凶器 也 没有 找到 ， MARKT EKA CERES. 
DNA WH HE BA ABE Ae AR EG A YI MA SRE, ROME IC 
疑问 地 将 作案 人 锁定 为 比 米 什 。 爱德华 王子 岛 高 等 法 院 评 估 了 这 份 
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法 医 证 据 ， 承 认 它 有 效 。 1996 年 7 月 19 日 ， 比 米 什 被 判 二 级 谋杀 ， 
ATK 18 年 ,不 得 假释 。 


PCR 

对 比 米 什 起 诉 成 功 取决 于 爱德华 王子 岛 高 等 法 院 同 意 接受 DNA 
鉴定 证 据 ， 而 这 些 鉴 定 实验 都 是 基于 聚合 酶 链 反 应 (PCR) 在 实验 室 
的 应 用 。 20 世纪 80 年 代 初 期 ，PCR 是 由 一 位 勇于 创新 的 年 轻 分 子 生 
物 学 家 穆 利 斯 (Kary Mullis) 在 加 利 福 尼 亚 西 特 斯 (Cetus) 生物 技术 
公司 工作 期 间 研 究 出 来 的 。 事实 上 ， 穆 利 斯 认识 到 有 一 个 极其 简单 
的 方法 ， 即 利用 为 人 熟知 且 能 通过 商业 途径 获得 的 酶 来 扩 增 任何 
DNA 样 本 ， 无 论 这 个 样本 有 多 小 都 能 被 扩 增 到 我 们 所 需要 的 量 。 这 
个 令 穆 利 斯 获得 1992 年 诺 贝 尔 奖 的 发 明 开 创 了 分 子 生物 学 的 新 世 
纪 ， 它 为 癌症 诊断 和 亲子 鉴定 翻 开 了 新 的 一 页 ， 有 力 地 推动 了 我 们 发 
现 和 克隆 人 类 基因 的 进程 ,为 研究 物种 形成 和 生物 多 样 性 提供 了 一 种 
新 的 重要 方法 ， 而 这 些 还 只 是 它 带 来 的 巨大 影响 的 一 部 分 。 

PCR 涉 及 了 一 系列 连续 的 反应 ， 并 且 要 一 遍 遍 地 重复 。 # 
， 给 感 兴趣 的 DNA 加 温 ， 使 其 变性 后 导致 双 螺 旋 解 开 成 为 单 
接着 ， 已 知 结构 的 短片 段 单 链 DNA 5 #8 DNA 的 两 端 化 学 连 
如 果 能 看 见 其 过 程 ， 就 会 发 现 这 个 时 候 DNA 的 两 端 都 是 双 链 
， 其 余 的 大 部 分 长 度 还 是 单 链 的 。 最 后 一 步 是 向 混合 液 中 加 入 
DNA 聚合 酶 和 组 成 DNA 的 4 种 碱 基 。 聚合 酶 识别 双 链 的 末端 , 在 
那里 开始 合成 与 单 链 互补 的 DNA 链 直到 延伸 到 另 一 端的 双 链 区 。 
第 一 个 循环 ( 耗 时 几 分 钟 ) 结束 后 ， 原 来 的 DNA 含 量 增加 一 倍 。 每 
经 过 一 个 循环 DNA 人 含量 就 增加 一 倍 ， 如 果 20 个 循环 下 来 ， 原 来 的 
DNA 就 被 扩 增 了 100 万 倍 。 


Se RN 
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从 法 医学 角度 看 ，PCR 极 大 地 增强 了 侦探 从 犯罪 现场 提取 可 用 作 
证 据 的 样本 的 能 力 。 它 扩 增 DNA 的 能 力 几乎 是 不 可 思议 的 ， 这 点 在 
其 发 展 初期 就 被 人 们 认识 到 了 。 早 在 1988 年 ,一 位 科学 家 就 在 一 篇 
指出 PCR 可 以 应 用 于 法 医学 的 文章 中 ,通过 自己 利用 PCR 从 一 个 头 
发 根 中 提取 并 鉴定 DNA 的 实例 证 明了 这 种 可 能 性 。 因而 从 这 里 就 可 
以 预期 对 雪 球 的 分 析 。 1989 年 ， 科 学 家 报道 他 们 可 以 从 5500 年 前 的 
上 骨骼 中 提取 少量 的 线粒体 DNA 并 用 PCR 来 进行 扩 增 。 

英国 科学 家 杰 弗 里 斯 (Alec Jeffreys) 在 1985 年 就 采用 这 种 技术 
来 着 手 开展 DNA 法 医学 研究 。 1991 年 ， 他 成 为 第 一 位 利用 PCR 分 析 
骨头 DNA 来 证 实 谋杀 案 受 害 人 的 科学 家 。 当时 ， 人 们 在 一 个 埋藏 不 
深 的 坑 中 发 现 了 一 具 包 庄 在 地 丢 里 已 严重 腐烂 的 尸体 ， 那 是 一 个 15 
岁 的 女孩 。 研究 其 头骨 和 牙齿 记录 后 ， 法 医 病 理学 家 暂时 将 它 认 定 
为 1981 年 失踪 的 一 位 少女 的 尸体 。 杰 弗 里 斯 从 其 大 腿 骨 内 部 的 小 块 
骨 样 本 中 提取 了 DNA, 事实 上 ， 其 中 90% 都 是 土壤 微生物 的 DNA, 
人 类 DNA 已 经 降解 ， 只 剩 下 了 很 短 的 一 段 。 他 用 6 个 不 同 基 因 座 上 
的 CA 重复 短 序列 测 出 了 DNA 的 类 型 。 然后 将 尸体 的 DNA 与 假定 受 
害 者 父母 的 DNA 进行 比 对 ， 虽然 那 时 可 得 到 的 参照 人 群 数 据 不 足 ， 
但 他 还 是 可 以 确认 鉴定 结果 。 一 年 之 后 , 一 位 来 自 伯 克利 的 科学 家 
玛丽 -克莱尔 . 金 (Mary-Claire King) 博士 首次 通过 分 析 牙 齿 中 的 DNA 
并 利用 PCR 证 实 了 谋杀 案 受 害 人 。 金 博士 不 久 因 发 现 遗 传 性 乳腺 癌 
的 致 病 基因 而 出 名 。 

这 些 最 初 的 报告 在 法 医学 界 和 生物 技术 领域 都 引发 了 不 小 的 玄 
动 。 1993 年 , 穆 利 斯 及 其 同事 发 明 PCR 时 所 在 的 公司 一 一 西 特 斯 公 
司 开 发 了 基于 PCR 分析 法 医 样本 的 试剂 盒 ， 并 投放 市 场 。 一 年 内 就 
有 许多 公诉 人 向 法 庭 量 上 了 用 PCR 扩 增 而 成 的 DNA 证 据 。 
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对 于 一 些 基于 新 的 科学 方法 所 产生 的 证 据 ,， 尤 其 是 涉及 刑法 
时 ， 法 院 在 评估 是 否 可 以 接受 这 些 证 据 时 非常 保守 ， 因 为 法 庭 的 地 
板 上 堆 满 了 各 种 各 样 的 技术 设备 ， 如 早期 的 “ 测 谎 仪 ” 和 枪支 射击 
AON, 它们 都 没 能 经 得 住 细 致 推荐 。 爱德华 王子 岛 高 等 法 院 之 
所 以 肯 接 受用 PCR 得 到 的 证 据 是 因为 1996 年 在 世界 范围 内 出 现 了 很 
多 涉及 DNA 证 据 的 其 他 案件 ， 他 们 细 察 了 类 似 的 证 据 ,， 使 他 们 满意 
的 是 这 些 证 据 都 有 着 坚实 的 科学 基础 ， 可 以 被 接受 ， 他 们 也 向 外 界 
公布 了 这 些 看 法 。 

在 马萨诸塞 州 的 一 桩 谋杀 案 审判 中 ,我 亲自 证 实 了 法 医学 中 运 
用 PCR 的 强大 威力 。 1994 年 夏天 ， 一 个 男人 在 阿 瑟 尔 镇 的 一 个 木 
棚 里 被 重 器 连 击 致死 ， 阿 瑟 尔 镇 是 位 于 波士顿 和 伯 克 希 尔 之 间 的 一 
个 衰落 的 地 方 。 尸体 附近 遗留 两 英尺 宽 四 英尺 长 、 上 有 血渍 的 凶 
器 。 侦探 们 封锁 了 犯罪 现场 并 且 对 现场 进行 了 仔细 勘查 。 在 他 们 
收集 的 准备 进行 检测 的 物品 中 有 一 些 烟 蒂 。 法 医学 分 析 发 现 现 场 的 
所 有 血迹 都 是 死者 的 。 接 下 来 ,实验 室 决定 利用 PCR 技术 来 鉴定 从 
干掉 的 烟 蒂 中 提取 出 的 DNA, 香烟 过 滤 嘴 的 纸 纤维 上 有 可 能 存留 
了 一 些 人 的 细胞 ， 实 验 室 的 技术 员 采 用 久 经 试验 的 方法 从 这 些 细胞 
中 提取 了 DNA 之 后 ,再 利用 西 特 斯 公司 开发 的 新 的 法 医 探 针 系统 来 
鉴定 DNA, 他 们 成 功 地 构建 出 DNA 指纹 , 但 这 个 证 据 只 有 与 嫌疑 
犯 联系 起 来 才 有 价值 。 

警方 只 有 一 个 线索 ， 就 是 目击 者 粗略 的 报告 。 凶案 发 生 当晚 ， 
有 人 在 凶案 现场 附近 的 街 上 看 见 一 个 男人 随意 地 用 轮椅 推荐 被 害 人 ， 
但 他 说 不 清楚 那个 男人 的 特征 。 这 个 线索 说 明 凶 手 认 识 被 害 人 (在 
凶杀 案 中 很 常见 ) ， 这 样 警方 只 需要 重点 调查 一 些 人 在 那天 晚上 的 行 
踪 。 他 们 最 终 巡 捕 了 一 个 年 轻 人 并 起 诉 他 犯 了 谋杀 罪 。 警方 在 取得 
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法 院 的 允许 后 采集 了 这 个 年 轻 人 的 血液 样本 并 进行 DNA 分 析 ， 法医 
学 鉴定 结果 是 年 轻 人 的 DNA 与 烟 蒂 上 的 DNA 相 匹配 。 但 是 ， 起 诉 中 
还 是 存在 一 个 问题 。 嫌疑 犯 虽然 承认 认识 死者 ， 但 也 宣称 过 去 他 经 
常 去 犯罪 现场 ， 所 以 会 有 很 多 机 会 留 下 烟 蒂 。 嫌疑 犯 没有 很 有 力 的 
不 在 场 证 据 。 

我 在 立案 后 的 第 11 个 小 时 被 卷 进 了 这 个 审判 。 法 庭 指定 的 辩护 
律师 在 最 后 找到 了 我 并 跟 我 通 了 电话 ， 此 前 他 为 了 寻找 一 位 应 用 基于 
PCR 扩 增 的 DNA 证 据 方面 的 专家 ， 已 经 作 了 几 个 星期 的 努力 。 我 非 
常 勉 强 地 答应 了 。 由 于 我 是 一 个 临床 遗传 学 家 ， 并 在 国家 委员 会 参 
与 拟订 了 关于 DNA 法庭 应 用 的 第 一 份 主要 的 报告 〈 报 告 中 仅仅 提 到 
了 PCR, 那 时候 它 正 处 于 起 步 阶段 }) ， 我 知道 自己 有 资格 成 为 这 个 专 
家 ， 但 我 缺乏 DNA 检 测 的 实验 室 经 验 ， 而 且 我 尽量 避免 涉及 谋杀 审 
判 。 但 是 ， 风 度 翩翩 的 辩护 律师 一 一 曾 是 高 中 教师 的 迈 尔 斯 (Harry 
Miles) 通过 一 场 我 无 法 辩驳 的 谈话 将 我 争取 了 过 去 ,我 非 弟 欣 沉 他 的 
法 庭 技 巧 。 一 个 星期 后 ， 审 判 开始 了 。 迈 尔 斯 当时 并 不 出 和 名， 如 末 
没有 专家 对 PCR 证 据 提 出 质疑 ， 他 就 不 能 为 被 告 人 提供 有 力 的 辩护 。 
他 狂热 地 认为 如 果 他 不 能 找到 这 样 的 质疑 专家 ,那么 犯罪 审判 系统 就 
不 能 公平 地 运转 。 

于 是 ,我 沿 着 贯穿 美丽 的 马萨诸塞 州 北部 中 心 小 镇 的 2 号 公路 行 
驶 ,前 往 风 景 如 明信片 一 般 漂亮 的 新 英格兰 法 院 ， 去 对 我 原本 深信 不 
疑 的 技术 列举 反对 意见 。 迈 尔 斯 希望 我 至 少 能 够 反驳 起 诉 方 专家 的 
一 些 证 词 。 起 诉 方 专家 是 一 位 年 轻 的 分 子 生物 学 家 ， 他 已 经 在 康 涅 
狄 格 州 法 医 实验 室 工作 了 大 约 一 年 时 间 。 他 的 老板 李 (Henry Lee) 
博士 派 他 来 做 支持 DNA 证 据 的 证 明 。 李 博 士 是 一 位 著名 的 法 医 专 
Z, 他 和 我 一 起 供职 于 国家 DNA 法 医学 委员 会 ， 当 时 他 不 能 来 是 因 
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为 他 正在 加 利 福 尼 亚 州 为 储 普 森 (O. J. Simpson) 案 做 反对 应 用 DNA 
证 据 的 证 明 ! 时 值 1995 年 秋天 ， 元 长 的 辛普森 案 已 将 DNA 证 据 列 为 
有 效 证 据 好 几 个 星期 了 。 

迈 尔 斯 知道 他 正在 要 求 一 个 一 直 相 信 DNA 证 据 正 确 性 和 可 信 
赖 性 的 人 为 他 作 反 对 DNA 证 据 的 证 明 。 我 只 愿意 去 论述 一 些 特 
定 的 观点 。 1995 年 还 有 一 些 示 解决 的 技术 问题 ， 大 部 分 与 计算 一 
个 随机 样本 (无 罪 的 ) DNA 与 犯罪 现场 DNA 匹配 概率 所 用 到 的 参 
照 人 群 是 否 适当 有 关 。 我 很 愿意 去 讨论 这 类 问题 。 此 外 ,还 没有 
一 个 法 医学 实验 室 拥 有 非常 多 的 关于 PCR 的 法 庭 经 验 。 起 诉 方 是 
第 一 次 利用 它 ， 辩 护 方 是 第 一 次 反驳 它 ， 而 马 萨 诸 奎 州 的 法 官 也 是 
第 一 次 去 评 个 它 。 

结果 ， 这 个 被 争论 的 证 据 太 新 奇 了 ， 以 至 于 我 对 其 有 效 性 所 作 的 
很 小 攻击 都 足以 令 地 方 助理 检察 官 被 迈 尔 斯 牵 着 鼻子 走 了 。 在 审判 开 
始 之 前 ， 地 方 助 理 检 察 官 还 坚持 拒绝 法 庭 批准 的 不 作 谋 杀 控 告 ， 被 告 
人 也 一 如 既往 地 声明 自己 是 无 辜 的 。 但 在 专家 给 出 证 词 几 天 之 后 ， 这 
位 地 方 助理 检察 官 接受 了 被 告 人 的 姑 求 将 控 罪 降 为 一 般 的 杀人 罪 。 

PCR 开始 在 法 庭 应 用 的 最 初 一 段 时 间 里 ， 美 国有 几 于 个 案件 的 审 
判 用 到 了 基于 PCR 的 证 据 。 只 有 少数 法 院 拒绝 承认 PCR， 其 中 大 部 分 
都 是 因为 担心 特定 法 医 实 验 室 分 析 和 记录 的 准确 性 。 1997 年 ， 当 时 对 
法 医学 DNA 证 据 采取 谱 愤 态度 的 马萨诸塞 州 最 高 法 院 规定 基于 PCR 的 
证 据 可 以 被 接受 。 从 那 之 后 , 许多 州 法 院 都 作 了 同样 的 规定 。 

由 于 科学 家 们 应 用 PCR 扩 增 极 少 量 的 DNA 已 经 越 来 越 熟 练 了 ,他 
们 极 大 地 扩展 了 PCR 的 原初 用 途 。 1997 年 ， 澳 大 利 亚 的 DNA Pit 
传 学 家 范 奥 尔 斯 堆 特 (Roland van Oorschot) 真正 地 推动 了 这 一 领域 的 
发 展 。 警方 怀疑 在 一 起 谋杀 未 遂 案 中 使 用 过 的 一 把 刀 被 送 往 他 的 实验 
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室 进行 分 析 。 虽然 刀 上 没有 任何 血迹 ， 但 范 奥 尔 斯 霍 特 推测 有 人 肯定 
抓 过 它 ， 所 以 他 擦拭 了 那 把 刀 ， 并 运用 标准 PCR 程序 获得 了 足够 的 
DNA 以 构建 DNA 图 谱 。 他 假设 人 们 可 以 在 所 碰 过 的 东西 上 留 下 足够 
的 DNA， 实 验 室 也 由 此 可 以 进行 鉴定 。 

为 了 验证 这 个 假设 , 范 奥 尔 斯 霍 特 及 其 同事 试图 从 普通 物品 上 
提取 DNA, 他 们 用 无 菌 狠 子 夹 着 沾 有 无 菌 水 的 棉布 擦拭 并 检测 了 
公文 包 提 手 、 笔 、 汽 车 钥 是 、 杯 子 、 眼 镜 、 电 话 昕 简 、 手 套 和 四 个 
避孕 套 的 内 壁 一 -这 些 避 孕 套 被 用 过 但 其 中 没有 精液 (在 强奸 案 调 
查 中 意义 重大 ) 。 他 们 也 擦拭 了 手 。 事实 上 ， 所 有 这 些 物品 都 能 
提供 足够 的 DNA， 可 以 用 于 鉴定 。 科学 家 们 其 至 擦拭 了 某 人 刚 与 别 
人 握 过 的 手 , 证 明 仅 仅 通 过 握手 也 会 发 生 DNA 的 传递 。 在 受 控 条 
件 下 ,经 过 擦拭 和 检测 某 个 人 的 手 就 可 以 分 析出 最 后 一 次 与 这 个 人 
握 过 手 的 人 是 谁 。 他 们 也 证 实 了 从 玻璃 上 留 下 的 指纹 中 提取 出 
DNA 也 是 有 可 能 的 。 

目前 ,澳大利亚 侦探 以 及 许多 国家 的 警方 在 勘查 犯罪 现场 时 使 用 
了 一 种 新 方法 。 他 们 假定 每 一 个 罪犯 都 在 犯罪 现场 留 下 了 DNA。 只 
要 采集 证 据 的 方法 得 当 ， 那 么 DNA 的 量 会 很 售 人 。 PIM, 法医 专家 
从 遗留 在 和 人 室 行窃 现场 的 -一 只 手套 内 部 、 玻 璃 的 边缘 其 至 是 玻璃 上 的 
指纹 中 都 提取 到 了 DNA 用 于 鉴定 。 英国 侦探 们 利用 DNA 技术 对 侦 
破 汽 车 偷窃 案 进行 了 革新 。 现在 ， 他 们 找到 失 车 后 都 会 例行公事 地 
擦拭 方向 盘 ， 其 后 的 DNA 分 析 一 般 会 产生 两 个 或 更 多 图 谱 。 当然 ， 
其 中 一 个 属于 车 的 主人 ， 第 二 个 可 能 属于 窃贼 ， 他 开 了 一 段 时间 后 叉 
遗弃 了 这 辆 车 。 奇怪 的 是 , 没有 人 确切 知道 这 些 DNA 是 从 哪 来 的 。 
最 好 的 猜测 是 它们 来 自 角 质 化 的 上 皮 细 胞 ,这 些 细胞 在 皮肤 表面 破损 
开裂 ,但 是 这 些 细胞 的 壁 非 常 坚韧 ， 所 以 科学 家 们 对 此 疑惑 不 解 。 
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一 些 人 认为 这 些 DNA 实 际 上 是 被 汗腺 挤 出 来 的 。 

如 果 没 有 遗留 在 物品 上 的 DNA， 事 实 上 我 们 就 不 可 能 在 犯罪 行 
为 上 投入 如 此 多 的 精力 ,同时 又 引发 出 大 量 极 富 挑 战 性 的 间 题 ， 比 如 
国家 如 何 利用 DNA 分析 去 决定 审判 的 权力 以 及 市 民 保留 自己 遗传 隐 
私 权 的 问题 。 我 们 的 社会 会 因为 预防 犯罪 的 潜在 利益 而 强烈 呼吁 在 
所 有 婴儿 出 生 时 强制 性 地 留 下 DNA 图 谱 记录 。 如 果 人 们 去 哪里 都 会 
AF DNA， 并 且 如 果 有 一 种 常规 方法 可 以 通过 比 对 犯罪 现场 DNA 的 
图 谱 与 全 国 范围 的 图 谱 记 录 来 鉴定 犯罪 现场 的 DNA， 那 么 几乎 可 以 
在 一 个 人 初次 犯罪 时 就 确认 他 。 考虑 到 连续 犯罪 的 案件 数目 ， 这 个 
进步 极为 重要 。 对 犯罪 现场 证 据 的 DNA 分 析 中 经 常会 发 现 无 率 者 的 
生物 样本 ,但 在 大 部 分 情况 中 ,科学 家 可 以 迅速 排除 他 们 的 嫌疑 。 
如 果 仅 仅 显 示 某 人 的 DNA 在 犯罪 现场 被 找到 或 者 他 与 这 个 案子 有 
关 ， 并 不 足以 将 此 DNA 作为 充分 证 据 进行 起 诉 ， 只 能 说 这 为 起 诉 提 
供 了 有 力 的 支持 。 

看 来 ， 建 立 大 范围 的 DNA 库 势 在 必 行 。 我 认为 , 它 在 辅助 解决 
各 种 严重 犯罪 问题 上 所 表现 出 的 价值 将 证 明 其 出 现 是 不 可 抑制 的 。 
欧盟 国家 和 美国 许多 州 已 开发 了 用 于 起 诉 的 DNA 数据 库 ， 他 们 的 束 
度 对 未 来 是 一 个 预示 。 可 以 预期 ， 将 来 在 是 否 为 了 法 律 鉴定 而 强制 
性 地 进行 DNA 取样 的 问题 上 必定 会 有 一 场 激烈 的 争论 ， 但 最 终 我 们 
所 有 人 的 DNA 图 谱 都 会 被 装 到 一 个 计算 机 数据 库 中 。 到 那 时 ， 入 室 
和 盗窃 时 戴 上 手套 好 像 就 没有 什么 意义 了 ， 因 为 只 要 你 一 动 ， DNA 就 会 
从 你 身体 的 其 他 表面 落下 来 。 
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6. EAr 
JEJU DNA 数据 库 的 产生 


明 尼 阿 波 利 斯 谋杀 案 

1991 年 秋天 ，23 岁 的 布 罗 德里 克 (Jean Broderick) 刚刚 从 麦 卡 莱 
斯 特 学 院 毕 业 ， 她 与 大 学 时 的 朋友 诺 里 斯 (Erica Norris) 以 及 另外 两 
个 室友 在 明 尼 阿 波 利 斯 合租 了 一 套 复式 公寓 。 附近 的 劳 里 山 有 些 蕊 
凉 ， 这 使 得 公寓 的 租金 很 便宜 ， 但 还 不 至 于 令 这 4 个 年 轻 人 为 自身 的 
安全 担心 。 那 年 11 月 的 一 个 星期 六 晚上 ,， 布 罗 德里 克 和 诺 里 斯 出 去 
买 了 一 些 饮 料 。 回来 后 她 们 与 房子 里 唯一 的 男性 一 - 严 尔 根 (Erik 
Helgen) 聊 了 一 会 儿 天 。 (hOB EBT BB CEMA) (Cape 
Fear) ， 是 关于 一 个 假释 犯人 丽 吓 一 个 家 庭 的 故事 。 他 们 简要 地 谈论 
了 里 面 的 一 些 恐 怖 场景 ， 然 后 3 个 人 就 回 各 自 的 卧室 休息 了 。 

星期 天 的 早晨 对 诺 里 斯 来 说 开始 得 很 晚 。 她 大 约 在 11 点 半 才 起 
床 ， 简 单 地 打扫 了 公寓 之 后 又 回 房 睡觉 去 了 ,直到 一 点 半 被 一 个 电话 
吵 醒 。 那个 电话 是 找 赫 尔 根 的 ， 但 是 她 知道 赫 尔 根 不 在 ， 因 为 前 一 
晚上 赫 尔 根 说 他 第 二 天 要 早起 为 了 工作 去 参加 为 期 一 天 的 进修 。 诺 
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里 斯 知道 时 间 很 晚 卫 ， 便 起 了 床 ， 她 看 见 布 罗 德里 克 卧 室 的 门 开 着 就 
进去 找 她 ， 结 果 她 看 见 布 罗 德 里 克 脸 朝 下 趴 在 床上 ， 双手 被 绑 在 身 
后 。 她 的 脸 上 呈现 着 难看 的 紫色 ， 躯 体 已 经 像 石 头 一 样 冰 凉 。 WP 
报告 表明 ， 布 罗 德 里 克 曾 遭 强 奸 然后 被 勒 死 。 

在 可 怕 的 几 小 时 中 ， 赫 尔 根 被 当 作 了 嫌疑 人 ， 部 分 原因 是 他 前 
一 天 晚上 看 过 《恐怖 角 》， 而 且 诺 里 斯 告诉 警方 赫 尔 根 看 起 来 受到 
了 电影 的 强烈 影响 。 在 那 部 电影 中 ， 罪 犯 在 酒吧 认识 了 一 个 女人 ， 
把 她 带 回 家 后 就 将 她 的 双手 反 绑 , 残忍 地 毒打 她 。 但 茵 尔 根 的 证 词 
迅速 被 证 实 ; 上 午 的 几 个 小 时 里 他 跟 另外 一 些 人 在 一 起 ,而 那 正 是 
验尸 报告 显示 的 死亡 时 间 。 由 于 公寓 里 的 其 他 人 没有 听见 任何 异 入 
的 声音 ， 说 明 凶 手 不 是 使 用 暴力 进入 房间 的 ， 侦 探 们 深信 凶手 是 一 
个 有 经 验 的 罪犯 。 当 警 方 了 解 到 布 罗 德里 克 在 她 最 后 一 个 晚上 曾经 
徒步 经 过 一 个 假释 的 性 侵犯 犯人 的 家 时 ,他们 将 凶案 的 调查 重点 集 
中 到 了 那里 。 

1989 年 ， 明 尼 苏 达州 成 为 了 美国 第 一 个 颁布 法 律 来 构建 徘 犯 
DNA 数据 库 的 州 。 在 明尼苏达 州 ， 每 一 个 犯 性 侵犯 罪 的 罪犯 在 被 假 
释 之 前 ， 都 要 提交 他 的 血液 样本 以 供 分 析 。 在 20 世纪 90 年 代 中 期 ， 
州 罪 犯 拘留 局 (the State Bureau of Criminal Apprehension, BCA) 的 技术 
员 们 气 弃 了 一 种 旧 的 技术 一 一 RFLP 分 析 ， 开 始 采用 一 种 由 FBI 的 科学 
家 们 开发 的 新 的 DNA 鉴定 技术 。 其 标准 程序 是 提取 DNA 并 用 五 种 
不 同 的 DNA 探 针对 DNA 序列 进行 分 类 ， 不同 个 体 闻 的 DNA 序列 在 长 
度 上 变异 很 大 。 这 种 鉴定 的 结果 就 是 每 个 人 的 遗传 指纹 。 这 些 DNA 
序列 的 高 度 变 异性 与 基因 的 进化 并 不 矛盾 。 用 于 鉴定 的 DNA 序列 位 
于 功能 基因 (可 以 编码 蛋白 质 ) 序列 的 片断 闻 隔 中 ， 由 于 它们 不 编码 
蛋白 质 ， 所 以 这 种 差异 是 无 害 的 。 
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警方 从 布 罗 德里 克 体内 取出 精子 样本 ， 并 要 求 BCA 实验 室 将 其 
与 住 在 布 罗 德里 克 回 家 途中 附近 的 假释 人 员 记 录 在 案 的 DNA 图 谱 进 
行 比 对 。 结果 没有 任何 样本 可 与 其 匹配 。 那些 假释 犯人 在 其 假释 时 
被 强制 提交 的 DNA 证 据 帮助 他 们 摆脱 了 嫌疑 。 再 没有 其 他 嫌疑 人 
T. 布 罗 德里 克 是 一 个 安静 的 人 ， 还 没有 交 男 朋友 ， 在 她 很 小 的 朋 
友 轿 里 也 没有 谁 有 可 能 会 伤害 她 。 

警方 请 求 BCA 中 经 验 丰富 的 侦探 科 胡 特 (Joel Kohout) 帮忙 。 
科 胡 特 迅 速 判 定 这 起 案件 像 是 一 个 惯 犯 所 为 ,在 此 之 前 肯定 犯 过 强 
奸 罪 。 在 认定 这 个 案子 没有 其 他 的 线索 之 后 , 科 胡 特 和 她 的 同事 们 
决定 进行 一 项 以 前 从 没 做 过 的 工作 。 他 们 决定 将 精子 样本 的 DNA 
图 谱 与 他 们 的 罪犯 DNA 数据 库 中 每 一 个 强奸 犯 的 DNA 图 谱 进行 比 
对 。 那 时 ，BCA 还 没有 建立 起 DNA 图 谱 的 计算 机 数据 库 ， 所 以 实验 
室 技术 员 们 只 得 对 犯罪 现场 的 物理 图 谱 (实际 上 就 是 X 光 片上 的 一 
系列 暗 带 ) 和 数据 库 图 谱 进 行人 工 比 对 。 在 第 一 轮 中 ,他们 排除 了 
数据 库 中 的 大 部 分 样本 ,最 后 只 剩 下 6 个 男人 的 记录 。 换 句 话说， 
他 们 只 找到 了 6 个 强奸 犯 在 他 们 选取 的 第 一 个 DNA 位 点 上 与 犯罪 现 
场 的 样本 相 匹 配 。 在 进行 了 第 二 个 基因 座 上 的 比 对 后 ,技术 员 们 又 
排除 了 5 个 男人 。 

从 明尼苏达 全 州 人 口中 随机 挑选 一 个 男人 ， 他 的 DNA 图 谱 在 前 


.两 个 基因 座 上 与 犯罪 现场 样本 相 匹 配 的 概率 小 于 1/1000. 但 是 明 尼 


苏 达州 有 超过 200 万 成 年 男子 ， 所 以 如 果 用 两 个 探 针 去 检测 他 们 的 
DNA， 那 么 有 2000 人 会 是 嫌疑 犯 。 这 就 是 FBI 为 什么 对 多 标记 检测 
系统 (2000 年 起 ，13 个 STR 的 检测 系统 投入 应 用 ) 感 兴趣 的 原因 。 

当 用 于 排除 嫌疑 犯 的 标记 数目 增加 时 ， 因 偶然 而 匹配 的 可 能 性 马上 就 
会 小 得 不 可 思议 。 当然 ,这 需要 检测 实验 室 不 犯 一 些 诸如 贴 错 样本 
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标签 、 两 次 检测 同一 个 样本 或 是 欺诈 (在 辛普森 案 中 辩护 方 所 担心 的 
问题 ) 等 低级 错误 。 

法 医 技术 员 利 伯 蒂 (Jim Liberty) 认为 他 找到 了 首要 嫌疑 犯 , 但 
是 如 果实 验 室 的 工作 要 被 作为 逮捕 嫌疑 犯 的 唯一 依据 ， 那 么 他 就 要 
尽 可 能 地 做 到 有 把 握 才 行 。 他 遵从 操作 规程 ， 不 去 了 解 关 于 这 个 唯 
一 未 被 排除 的 嫌疑 犯 的 任何 资料 。 其 他 的 法 医学 检测 表明 ， 精 子 是 
来 源 于 一 个 具有 PGM2- 酶 的 男人 。 利 伯 蒂 要 另外 一 位 技术 员 找 出 嫌 
疑犯 的 原始 血液 样本 进行 PGM2- 检 测 ， 人 类 这 种 酶 的 出 现 率 只 有 
1/200。 检测 结果 表明 ， 嫌 疑犯 具有 PGM2- 酶 。 随机 选取 一 个 男人 
具有 相同 两 个 DNA 基因 座 与 PGM 图 谱 的 概率 非常 小 ,大概 只 
#ī 1 / 200 000, 

明 尼 阿 波 利 斯 警方 在 美国 法 医学 历史 上 首先 创造 了 “ 盲 配 
在 缺乏 任何 其 他 证 据 的 基础 上 上， 权威 们 通过 比 对 犯罪 现场 样本 的 
DNA 图 谱 与 现 有 数据 库 里 的 图 谱 锁 定 了 罪犯 。 这 个 强奸 犯 名 叫 佩 电 
斯 (Martin Estrada Perez) ， 是 一 个 37 岁 的 惯 犯 。 他 很 容易 被 找到 ， 
在 谋杀 布 罗 德里 克 的 第 11 天 他 就 因 和 人 室 行窃 而 被 关 进 了 至 内 平 县 监 
狱 。 经 检测 ， 他 的 血液 DNA 与 被 害 人 身上 的 精子 DNA 相 吻合 。 在 
准备 审判 时 ， 又 发 现 了 其 他 证 据 ， 其 中 包括 目击 证 人 ， 他 们 从 一 组 人 
中 认 出 了 佩 雷 斯 ， 他 们 曾 在 公寓 附近 见 过 他 。 1993 年 4 月 23 日 ， 障 
审 团 在 很 大 程度 上 依据 “ 盲 配 ”结果 判处 佩 雷 斯 一 级 谋杀 。 他 将 在 
监狱 中 度 过 余生 ， 不 得 假释 。 


DNA 证 据 的 产生 
极 具 讽刺 意味 的 是 ， 犯 罪 现场 DNA 比 对 的 科学 基础 是 源 于 最 
平和 的 兴趣 。 20 世纪 80 年 代 初 期 ， 在 英国 菜 斯 特大 学 工作 的 分 
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子 与 进化 生物 学 家 杰 弗 里 斯 试图 用 DNA 标记 去 研究 动物 的 相对 繁 
殖 成 功率 以 及 对 本 地 种 群 结构 变化 的 影响 。 他 的 第 一 个 目标 就 是 
PRE. 他 偶然 发 现在 麻雀 DNA 中 有 很 多 高 度 可 变 的 区 域 ， 可 以 用 
于 他 的 研究 。 这 时 ,英国 警方 正在 菜 斯 特 附近 的 两 个 村 庄 侦 破 两 桩 
强奸 案 。 听 说 杰 弗 里 斯 关于 鸟 类 的 DNA 鉴定 工作 之 后 ,他 们 想 知 
道 杰 弗 里 斯 是 否 可 以 在 人 身上 作 这 种 鉴定 。 他 们 尤其 感 兴趣 的 是 被 
害 者 身上 的 精子 DNA 能 否 证 明 这 两 件 案子 是 一 人 所 为 。 杰 弗 里 斯 
同意 去 试 一 试 。 

在 此 之 前 , 一 个 曾 有 过 性 异常 史 的 青年 巴克 兰 (Richard Buck- 
land) 向 警方 承认 这 两 件 案子 是 他 干 的 ,但 警方 不 相信 他 的 话 。 W 
里 斯 的 研究 最 后 证 明 这 个 精神 不 正常 者 的 DNA 与 凶手 精子 的 DNA 不 
匹配 。 因此 ，DNA 鉴定 在 罪案 中 的 最 初 应 用 是 证 明了 一 个 没有 犯罪 
却 自首 的 嫌疑 人 无 罪 ! 

英国 警方 要 求 住 在 离 犯罪 现场 最 近 的 3 个 村 子 里 或 附近 的 所 有 男 
人 自愿 上 交 血 液 样本 以 供 分 析 。 有 超过 98% (13~ 34 岁 一 共 3653 个 
男人 ) 的 人 表示 同意 。 意料 之 中 的 是 ， 由 于 凶手 不 会 上 交 血 液 样 
本 ， 所 以 DNA 分 析 没 有 发 现任 何 样本 能 与 犯罪 现场 的 样本 图 谱 相 匹 
配 。 但 这 使 得 很 多 人 的 嫌疑 都 被 排除 了 。 分 析 中 也 发 现 了 一 个 极为 
有 趣 的 现象 : 自愿 上 交 的 样本 中 有 两 份 相 互 之 间 精 确 匹 配 。 但 这 里 
并 没有 同 卵 双生 子 ， 所 以 意味 着 来 自 某 一 个 人 的 样本 被 分 析 了 两 次 。 
某 人 用 自己 的 名 字 交 了 一 份 样本 ， 又 替 另 一 个 人 交 了 一 份 。 ABA 
调查 那个 像 是 交 了 两 份 样本 的 男人 时 ,他 马上 承认 交 了 两 份 ， 是 己 的 
另 一 份 血样 是 替 一 个 朋友 交 的 ,是 那个 朋友 求 他 这 样 做 的 ， 那 人 声称 
自己 非常 害怕 针 ， 如 果 因 此 学 倒 的 话 会 很 丢脸 的 。 现在 ,警方 终于 
找到 了 一 个 真正 的 嫌疑 犯 。 那个 既 有 儿童 性 骚扰 前 科 又 “害怕 针 
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的 朋友 最 终 承 认 了 自己 的 罪行 。 

关于 上 述 刑事 案 的 报道 刺激 着 欧洲 和 美国 的 警方 ， 这 很 有 道理 。 
美国 每 年 大 约 有 2 万 起 谋杀 案 和 9 万 起 报案 的 强奸 案 (几乎 可 以 肯定 
还 有 9 万 起 未 报案 的 强奸 案 发 生 ) 。 这 些 罪案 中 只 有 一 部 分 以 凶手 
被 绳 之 以 法 而 告终 ， 在 强奸 案 中 ， 只 有 远 远 不 到 一 半 案 件 能 被 侦破 。 
但 是 ,我 们 知道 许多 案件 的 作案 者 都 是 惯 犯 , 他 们 之 前 就 因为 相同 或 
类 似 的 行为 而 受过 惩罚 。 例如 ， 在 1993 被 释放 的 罪犯 中 ， 有 62% 会 
在 假释 后 的 3 年 内 被 重新 逮捕 ， 有 41% 被 重新 关押 。 

除了 谋杀 之 外 ， 罪 犯 会 在 他 们 的 一 生 中 重复 犯 下 相同 的 罪 
行 。 这 种 情况 在 性 侵犯 犯人 中 尤为 常见 。 惯 犯 比例 如 此 之 高 ， 
使 得 建立 罪犯 DNA 数据库 的 呼声 在 20 世纪 80 年 代 末 期 开始 席卷 
美国 和 欧洲 的 执法 部 门 与 立法 机 构 。 在 20 世纪 的 最 后 10 年 里 ， 
美国 的 50 个 州都 制定 了 法 律 ， 启 动 罪犯 BNA 数据 库 的 建设 。 起 
初 大 部 分 州 法 律 的 对 象 是 性 侵犯 犯人 ,他 们 约 占 罪 犯 总 数 的 
10% 。 还 有 一 些 州 ,例如 弗吉尼亚 州 ， 很 早 就 决定 每 个 罪犯 假释 
时 都 要 被 采集 血液 样本 。 到 1999 年 之 前 ， 所 有 的 州都 参照 弗 吉 尼 
亚 州 的 做 法 修订 了 自己 的 法 律 。 由 于 弗吉尼亚 州 制定 了 一 个 涉及 面 
很 广 的 构建 数据 库 的 法 令 ， 结 果 他 们 已 经 收集 了 几 十 万 份 样本 ,但 
其 中 的 大 部 分 还 在 等 待 DNA 分 析 。 为 什么 呢 ? 领导 一 个 出 色 的 也 
是 超 负荷 运转 的 州 实验 室 的 费 拉 拉 (Paul Ferrara) 说 ， 他 们 的 资源 只 
能 先 去 分 析 谋杀 犯 、 强 奸 犯 以 及 其 他 性 犯罪 者 的 样本 。 其 他 危险 性 
小 一 些 的 罪犯 的 样本 只 能 等 待 。 

20 世纪 80 年 代 后 期 ， 法 庭 刚 开始 考虑 DNA 证 据 时 ,法官 对 遗 
传 学 一 无 所 知 ， 他 们 主要 担心 三 点 : (1) 匹配 样本 研究 的 理论 基础 
可 靠 吗 ? (2) 检测 技术 准确 吗 ? (3) 一 个 特定 实验 室 在 检测 一 套 特 


| 6. 育 配 ”罪犯 DNA 数据 库 的 产生 | 


77 





78 


定 样本 时 的 工作 符合 标准 吗 ? 今天 ， 前 两 个 问题 已 经 因 人 们 对 DNA 
技术 的 了 解 而 解决 了 。 现在 ,在 法 庭 上 ， 人 们 的 焦点 还 是 特定 实验 
室 的 检测 质量 。 

今天 ,刑事 司法 系统 中 一 个 主要 的 公共 政策 问题 就 是 如 何 加 快 
州 法 医 实验 室 分 析 DNA 的 速度 ， 以 应 付 不 断 增多 的 罪犯 组 织 样本 ， 
但 是 这 问题 目前 还 没有 解决 。 一 份 未 经 分 析 的 样本 毫 无 价值 ， 不 能 
为 数据 库 提供 任何 信息 ， 而 如 果 一 个 强奸 犯 重新 犯案 ，DNA 分 析 也 
不 能 引导 警方 找到 他 。 在 美国 ,未 被 处 理 和 未 按 计划 采集 的 样本 数 
已 经 超过 了 100 万 份 ， 并 且 还 在 快速 增加 。 此 外 ， 估 计 有 18 万 个 
“强奸 证 物 盒 ” (它们 大 部 分 都 含有 强奸 犯 的 精子 ) 储存 在 全 国 各 
地 的 证 据 保管 处 ， 都 还 没有 经 过 DNA 分 析 。 由 于 强奸 犯 通常 是 重 
复 作案 的 ， 所 以 不 能 分 析 他们 的 样本 是 国家 的 耻辱 ， 也 是 对 所 有 妈 
女 的 威胁 。 1999 年 末 ， 国 会 投 款 1500 万 美元 帮助 执法 机 关 去 分 析 
大 量 未 经 处 理 的 样本 。 这 是 个 好 消息 ， 但 我 们 要 完成 这 项 工作 至 少 
还 需要 3000 万 美元 。 

尽管 目前 存在 -一些 经 费 问题 ， 但 DNA 法 医学 将 会 永久 性 地 改变 
刑事 司法 系统 的 运转 。 英国 在 这 条 道路 上 正 走 在 前 面 。 1994 年 8 
月 ,英国 内 政大 臣 霍 华 德 (Michael Howard) 发 表 声 明 ， 英 国 将 构建 世 
界 上 最 全 面 的 DNA 法 医 数据 库 。 经 新 法 的 批准 ， 内 政 部 构建 了 所 有 
罪犯 DNA 图 谱 的 国家 计算 机 记录 ， 未 来 每 一 个 犯罪 现场 的 样本 都 可 
以 拿 来 与 其 进行 比 对 。 此 外 ， 法 律 允许 警方 为 那些 被 逮捕 的 嫌疑 犯 
建立 DNA 身份 图 谱 ， 他 们 的 嫌疑 可 以 小 到 人 店 行窃 大 到 谋杀 。 为 了 
达到 这 个 目的 , 警方 不 需要 经 过 任何 被 逮捕 者 的 同意 ,就 可 以 取 走 血 
液 、 唾 液 或 者 头发 样本 。 那些 最 后 被 排除 嫌疑 的 人 的 DNA 图 谱 会 立 
刻 从 数据 库 中 删除 。 英国 政府 将 DNA 取 样 范围 扩展 到 极 小 罪行 的 被 
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捕 嫌疑 犯 , 这 将 使 其 DNA 数据 库 提 升 到 新 的 水 平 ， 但 却 引发 了 民权 
组 织 的 愤怒 。 

迄今 为 赴 ， 美 国 国内 关于 罪犯 DNA 数据 库 的 争论 很 少 ， 大 概 因 
为 直到 最 近 美 国 的 大 部 分 州 还 只 是 采集 那些 已 判决 罪犯 的 样本 。 至 
少 有 9 个 州 的 罪犯 们 向 法 律 提 出 了 挑战 ,其 中 就 包括 弗吉尼亚 州 。 
罪犯 们 宣称 执法 机 关 违 法 ,侵犯 了 他 们 的 隐私 权 ， 并且 违反 了 完 法 的 
规定 : 不 得 依据 犯人 宣判 后 制定 的 新 法 来 惩罚 犯人 。 法 庭 则 始终 如 
一 地 坚持 罪犯 DNA 数 据 库 法 令 可 以 作为 警察 机 构 合理 操作 的 依据 ， 
并 不 违反 《第 四 修正 案 》 (Fourth Amendment) 里 关于 搜查 和 拘捕 的 
规定 。 至 今 也 没有 法 庭 拒绝 采用 经 DNA 分析 一 个 罪犯 身上 采集 的 样 
本 与 犯罪 现场 的 样本 相 匹 配 的 证 据 。 

尽管 关键 性 的 完 法 问题 已 被 解决 ， 但 还 是 有 一 些 有 争议 的 问题 留 
竺 法庭 上 解决 。 比如 ， 什 么 样 的 犯罪 行为 适合 收录 罪犯 DNA 于 数据 
库 中 ? 我 们 应 该 遵循 英国 的 最 广泛 的 收录 方法 ,还 是 根据 不 同 的 隐私 
权 法 规 要 求 采用 一 种 相对 较 窜 的 收录 范围 ? 完成 了 DNA 分 析 后 ， 组 
织 样本 是 应 当 保 存 还 是 销毁 ? 支持 保存 的 意见 认为 ， 鉴 定 技术 还 在 发 


E, 样本 可 能 有 一 天 要 用 新 的 鉴定 方法 重新 检测 。 这 些 问 题 显然 没 


有 前 期 的 问题 那么 重要 。 目前 ，FBI 开发 的 13 个 STR 的 检测 系统 很 
可 能 再 过 10 年 也 不 落后 ， 即 使 有 更 强大 的 工具 出 现 它 也 够 用 了 。 B 
对 保存 样本 的 人 主要 是 怀疑 政府 不 能 保护 这 些 样 本 的 隐私 权 。 理论 
上 讲 , 一 个 人 可 以 就 样本 提出 大 量 的 问题 , 但 是 答案 则 可 以 反映 出 许 
多 关于 罪犯 其 他 方面 的 实际 情况 。 比如 ， 有 一 天 我 们 会 问 他 有 没有 
柄 酒 的 遗传 倾向 。 国家 允许 这 样 做 蚂 ? 现在 许多 州 的 法 律 都 禁止 做 
这 样 的 研究 ， 除 非 是 以 化 名 进行 的 。 另 一 个 相关 问题 是 关心 样本 应 
该 被 保存 多 长 时 间 。 一 些 人 支持 长 期 (如 50 年 ) , 及 之 一 些 人 赞成 
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短期 。 一 个 公平 的 折 中 方案 也 许 是 保存 10 年 ,长 到 可 以 用 上 新 技 
术 ， 短 到 可 以 使 那些 担心 可 能 会 丧失 隐私 的 人 放心 。 

刑事 司法 系统 的 一 种 关键 度量 标准 就 是 它 怎样 对 待 诉 讼 。 可 以 
肯定 ， 罪 犯 DNA 数据 库 和 证 据 鉴 定 都 对 辩护 律师 有 好 处 。 当 DNA 鉴 
定 排除 了 一 个 人 的 嫌疑 时 ， 那 么 这 个 结果 就 是 绝对 的 。 一 份 FBI 早 
期 的 评估 报告 指出 ，DNA 鉴定 使 得 当时 30% 的 调查 都 改变 了 方 辣 ， 
排除 了 首要 嫌疑 人 的 嫌疑 。 更 为 重要 的 是 ，DNA 鉴定 帮助 侦破 了 一 
些 陈 年 旧 案 并 帮助 被 误 判 的 人 洗刷 了 和 冤 情 。 一 位 不 愿 被 我 引证 姓名 
的 FBI 官员 透露 ， 据 他 猜测 因 强 奸 而 人 狱 的 人 中 有 5% RASA. TE 
一 些 刑事 犯罪 辩护 律师 看 来 ， 这 还 是 一 个 保守 的 估计 。 

在 全 国 范围 内 有 许多 利用 DNA 鉴定 翻案 的 例子 。 辛普森 案 辨 护 
组 的 两 位 负责 DNA 的 律师 之 一 谢 克 (Barry Sheck) 在 纽约 的 本 杰 明 - 
N- 卡 多 蒙 法 律 学 校 启动 了 “无 境 计 划 ”。 他 和 他 的 同事 调查 了 几 百 
起 案件 ， 都 是 被 判 强 奸 罪 的 人 寻求 DNA 鉴定 , 希望 推翻 对 他 们 的 判 
决 。 1995 年 ， 他 和 另 一 位 在 辛普森 案 中 攻击 DNA 证 据 的 辩护 律师 诺 
伊 费 尔 德 (Peter Neufeld) 成 功 地 使 韦 斯 特 切 斯 特 县 释放 了 查 默 斯 

(Terry Leon Chalmers) 。 在 此 之 前 查 默 斯 已 因 强 奸 罪 服 了 8 年 刑 ， 
定案 时 主要 的 依据 就 是 被 害 人 在 警方 提供 的 一 组 人 中 挑 出 了 他 。 第 
一 次 审判 时 还 没有 用 到 的 DNA 鉴定 后 来 帮助 他 沉 冤 上 昭雪。 用 地 方 检 
察 官 皮 罗 (Jeanine Pirro) 的 话说 ，DNA“ 就 像 上 帝 的 手指 着 你 说 ”是 
你 干 的 ”，, 或 者 ， 像 这 件 案 子 中 ， 上 帝 说 的 是 “不 是 你 干 的 。 

因 “ 无 这 计划 ”的 DNA 分 析 证 实 被 害 人 身上 的 精子 或 者 血迹 不 
属于 他 们 而 重 获 自 由 的 罪犯 数目 正在 稳步 地 增加 。 谢 克 教授 清楚 ， 
仅 1999 年 一 年 就 有 53 个 被 冤枉 的 人 重 获 自由 ， 其 中 一 个 人 人 狱 只 有 
几 天 。 如 果 法 律 对 犯人 翻案 的 时 间 权 限制 得 不 那么 严格 的 话 ， 这 个 
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数字 还 会 更 高 。 


谢 泌 德 谋杀 案 : 用 DNA 扭转 判决 

最 著名 的 用 法 医 DNA 鉴定 来 澄清 误 判 的 事件 发 生 在 被 冤枉 的 当 
事 人 死 后 第 26 年 。 20 世纪 最 著名 的 刑事 案件 有 : 1935 年 对 豪 普 特 
曼 (Bruno Hauptmann) 的 审判 ， 他 的 罪名 是 诱拐 并 杀害 了 查尔斯 林 
德 伯 格 (Charles Lindbergh) 和 安妮 - 林 德 伯 格 (Anne Lindbergh) 的 儿 
子 ，1995 年 对 辛普森 的 审判 ， 他 被 控 谋 杀 前 妻 及 前 妻 的 朋友 戈 德 曼 
(Ron Goldman) ， 发 生 在 1955 年 的 克利 夫 兰 外 科 医 生 谢 泼 德 (Sam 
Sheppard) 杀 妻 案 也 名 列 其 中 。 WWE, 195447 A 4 ARR 
E, 他 在 房 里 睡觉 ， 突然 被 妻子 的 尖 叫 声 惊醒 。 当 他 冲 上 楼 时 ， 被 
一 个 “头发 浓密 的 人 侵 者 ” 击 倒 了 ， 在 他 苏醒 过 来 之 后 ,他 一 直 追 
赶 那 个 凶手 从 家 里 跑 到 了 埃 里 湖 边 。 他 声称 凶手 在 那里 又 一 次 将 他 
击 倒 。 但 是 ， 当 一 个 女人 对 谢 泌 德 医生 关于 自己 婚姻 很 幸福 的 证 词 
提出 反 证 时 ， 医 生 证 词 的 真实 性 受到 了 和 置疑 。 医院 实验 室 的 技术 员 
海 斯 (Susan Hayes) 证 明 ， 就 在 审判 前 的 几 星期 中 ， 她 和 谢 泼 德 医生 
在 他 的 汽车 里 曾 多 次 发 生性 关系 。 

谢 泌 德 被 判刑 ， 为 妻子 的 谋杀 案 在 监狱 里 坐 了 10 年 牢 ， 直 到 他 
上 诉 成 功 。 受理 上 诉 的 法 庭 检 查 了 初审 审判 记录 之 后 ， 推 断 初审 法 
官 失职 ,使 得 新 闻 界 带 有 倾向 性 的 报道 严重 泛滥 ， 从 而 很 轻易 地 误导 
了 陪审 团 。 一 个 关键 的 事实 是 ， 起 诉 方 在 初审 时 并 没有 彻底 解决 房 
子 中 的 血迹 问题 。 起 诉 方 说 那 是 从 谢 泼 德 棒 击 妻子 的 凶器 上 落下 
的 ， 由 于 谢 泌 德 没有 受伤 ， 所 以 那些 血迹 是 他 妻子 的 。 但 是 ,在 
1954 年 并 没有 好 的 方法 去 检测 它 。 

虽然 谢 泌 德 医生 已 于 1970 年 去 世 ， 但 他 的 儿子 (母亲 死 时 他 只 
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有 7 岁 ) 从 未 停止 过 为 洗刷 父亲 的 冤 届 所作 的 努力 。 他 一 度 似乎 接 
近 胜利 。 1996 年 ， 印 第 安 纳 波 利 斯 的 法 医学 家 塔 希 尔 (Mohammed 
Tahir) 自愿 去 帮助 谢 泼 德 的 儿子 ， 推 测 屋内 遍布 的 血迹 不 是 谢 淡 德 夫 
人 的 。 他 检测 了 从 谢 泌 德 夫人 被 害 的 床上 取 到 的 头发 样本 ， 并 将 它 
与 血迹 相 比 对 。 由 于 血迹 不 是 谢 泌 德 医生 的 ， 而 夫人 头发 中 提取 的 
DNA 也 与 血迹 不 匹配 ， 所 以 犯罪 现场 一 定 还 有 第 三 个 人 。 

1959 年 ， 人 们 在 一 个 曾 为 医生 家 清洗 过 窗户 的 擦 窗 工 埃 贝 宁 
(Richard Eberling) ASB TARR AWARE, TRE 
引起 了 警方 的 注意 。 RTE, Bi OE 
哥哥 那里 偷 来 的 。 1989 年 ， 埃 贝 宁 被 指控 伪造 了 一 位 90 岁 老 太太 的 
遗嘱 之 后 又 谋杀 了 她 。 他 被 判 终身 监禁 ，1998 年 死 于 狱 中 。 

有 一 个 情况 在 初审 时 没有 呈 上 法 庭 。 谢 泌 德 夫人 死 时 睡衣 在 脚 
边 ， 这 暗示 她 有 被 强奸 的 可 能 性 。 在 她 被 害 的 那个 晚上 ， 法 医 为 她 
的 阴道 氛 拭 物 做 了 两 个 石蜡 切片 。 塔 希 尔 医 生 检查 了 这 两 个 超过 40 
年 历史 的 切片 ， 从 中 发 现 了 精子 细胞 。 塔 希 尔 医 生 利用 PCR 技术 得 
到 了 充足 的 DNA 进行 检测 。 在 给 俄亥俄 州 官方 的 报告 中 ， 塔 希 尔 医 
生 说 鉴定 “与 埃 贝 宁 的 DNA 图 谱 不 矛盾 ”。 古 亚 何 卡 法 院 的 验尸 官 
巴尔 拉 杰 (Elizabeth Balraj) 声明 ， 她 赞同 塔 希 尔 医生 的 发 现 。 

谢 没 德 谋杀 案 以 令 人 痛心 的 结局 收尾 。 医生 的 儿子 一 直 坚 信 他 
的 父亲 是 无 率 的 ， 并 且 确 信 就 是 埃 贝 宁 谋 杀 了 他 的 母亲 。 1997 年 ， 
他 将 父亲 与 母亲 重新 合 芋 在 一 起 。 在 挖掘 尸体 时 ,他 取 了 一 些 头 发 
样本 去 做 DNA 鉴定 ， 他 声明 鉴定 结果 彻底 排除 了 他 母亲 身上 的 精子 
样本 属于 他 父亲 的 可 能 性 。 如 果 谢 没 德 没有 提起 对 俄 交 俄 州 错 判 的 
诉讼 ,事情 就 这 样 结束 了 。 对 一 个 检察 官 来 说 , 没有 什么 比 被 人 说 
他 制造 铬 狱 更 感到 信众 的 事情 了 。 1999 年 秋天 ， 凯 堆 加 法 庭 的 检察 
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官 梅森 (William Mason) 准备 为 错 判 的 法 律 诉 讼 辩护 ， 申 请 挖掘 出 谢 
泼 德 夫人 的 遗 骨 ， 目 的 是 取出 一 些 组 织 样本 进行 更 详尽 的 DNA 分 
析 。 他 的 申请 得 到 了 法 庭 的 批准 。 除了 其 他 的 证 据 ， 他 和 希望 可 以 
证 明 ， 塔 希 尔 医生 在 对 声称 是 谢 泌 德 夫 人 头发 所 做 的 分 析 工 作 中 和 存 
在 样本 污染 ， 所 以 其 结论 有 误 。 当然 ， 如果 这 个 工作 得 到 了 与 塔 项 
尔 医 生 一 样 的 结果 ， 那 么 它 就 不 能 帮助 谢 泼 德 医生 的 儿子 为 父亲 的 
冤狱 昭雪 。 | 


DNA 数据 库 的 其 他 应 用 

除了 支持 发 展 以 州 为 基础 的 DNA 数据 库 来 进行 犯罪 现场 样本 与 
记录 样本 的 比 对 之 外 ，FBI 声称 DNA 数据 库 至 少 还 为 我 们 带 来 了 三 个 
重大 的 好 处 。 首先 ,在 研究 犯罪 现场 时 ， 侦 探 们 可 以 利用 DNA 分 析 
来 判断 现场 的 血液 或 者 精子 痕迹 是 属于 一 个 人 还 是 多 个 人 。 RK, 
在 公众 因为 一 系列 未 侦破 的 罪案 (如 强奸 案 ) 而 恐慌 时 ， 通 过 比 对 几 
个 罪案 现场 的 样本 ,法 医学 家 可 以 判断 出 这 些 罪案 是 不 同 的 人 干 的 还 
是 一 个 连环 作案 罪犯 所 为 。 这 个 问题 的 确定 对 怎样 处 理 其 他 证 据 极 
有 帮助 。 最 后 ， 因 为 (DNA) 分 子 比较 稳定 ， 所 以 DNA 分 析 可 以 用 
来 帮助 鉴别 严重 腐烂 的 尸体 。 

在 美国 ， 这 一 类 法 医学 工作 最 早 被 国防 部 大 量 应 用 于 “沙漠 风暴 
行动 ”中 收集 美军 士兵 的 尸骨 ， 他 们 都 是 在 导弹 击 中 军营 时 被 炸 死 
的 。 这 类 工作 还 被 证 明 在 处 理 民 航空 难 时 很 有 帮助 ， 例 如 环球 航空 
公司 800 次 航班 的 坠落 。 1997 年 9 月 ,美国 军事 病理 研究 所 的 DNA 
实验 室 完 成 了 对 那 场 惨剧 中 丧生 的 每 一 个 人 的 鉴别 工作 。 最 后 15 个 
鉴定 所 用 的 DNA 都 是 从 海底 打捞 出 的 骨头 碎片 中 提取 的 。 在 过 去 10 
年 中 ， 科 学 家 们 都 是 根据 血亲 拥有 相同 DNA 序 列 可 能 性 大 的 原则 ， 
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找到 那些 在 智利 被 政治 暗杀 的 死难 者 们 “失踪 ”的 尸骨 ， 并 还 给 他 们 
的 家 人 。 因为 这 些 死难 者 中 很 多 都 是 年 轻 的 父母 ， 他 们 的 孩子 被 所 
骗 或 者 被 迫 被 别人 收养 ，DNA 分 析 也 被 用 来 帮助 这 些 孩 子 找到 他 们 
真正 的 父母 。 

1990 年 ， 美 国 国防 部 决定 构建 一 套 所 有 美军 人 员 的 DNA SIRE 
本 。 病理 学 和 DNA 专家 威 登 直到 1997 年 一 直 领 导 美 国 军 事 病理 研究 
所 DNA 鉴 定 实验 室 ， 他 曾 严肃 地 说 ， “我 们 再 也 不 想 在 阿 灵 顿 国家 
公墓 进 莫 一 具 不 知名 的 士兵 遗 骨 了 。” 现 在 ， 世 界 上 最 大 的 DNA 库 
在 美国 国防 部 运行 。 1999 年 ， 数 据 库 中 已 包含 了 超过 300 万 人 的 组 
织 样本 。 每 一 个 新 兵 都 要 上 交 两 份 血液 样本 和 一 份 唾液 样本 ， 它 们 
被 干燥 并 分 开 保存 在 两 个 地 方 。 事实 上 ， 只 有 当 尸 骨 鉴 别 出 现 问题 
时 ， 这 些 DNA 才 允许 被 分 析 。 现在 ,这些 样本 计划 保存 50 年 ， 当 士 
兵 退 伍 时 ， 他 们 会 要 求 销毁 这 些 样本 。 

DNA 法 医学 的 发 展 (如 在 谢 浚 德 案 中 分 析 旧 证 物 的 能 力 ) 也 带 来 
了 一 些 新 的 法 律 问题 。 在 绝 大 多 数 的 州 中 ， 案 件 终审 后 再 想 重新 审 
理 非常 困难 。 但 一 些 案件 中 本 来 可 以 应 用 DNA 分析 证 据 ， 审 理 时 却 
没有 分 析 ， 即 使 分 析 结 果 可 以 证 明 一 个 被 误 判 的 人 无 罪 。 在 这 些 案 
件 中 ， 公 民 应 该 享有 分 析 证 据 的 权利 ， 并 且 如 果 分 析 结果 清楚 地 证 明 
其 无 罪 ,他们 应 该 享有 重 获 自由 的 权利 。 我 们 应 该 修改 规定 ， 只 要 
可 以 提供 重要 的 DNA 证 据 ， 那么 定罪 后 也 可 以 上 诉 , 而 且 正 义 要 求 
我 们 应 立即 行动 起 来 。 

DNA 法 医学 也 将 迫使 我 们 重新 审视 诉讼 时 效法 (规定 经 过 多 少年 
以 后 就 不 再 追究 凶手 刑事 责任 的 法 律 ) 的 应 用 。 1999 年 10 月 ，1993 
年 的 一 起 强奸 案 的 6 年 诉讼 时 效 的 钟 声 刚刚 散 过 没 几 天 ,密尔沃基 的 
助理 地 方 检察 官 加 恩 (Noman Gahn) 申请 了 对 一 个 人 的 拘捕 令 : “多 
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伊 (John Doe) ,身份 不 明 ， 男性 , 与 一 个 DNA 图 谱 匹 配 。” 加 恩 发 现 
这 个 可 疑 人 的 DNA 图 谱 与 从 两 个 在 密尔沃基 几乎 同一 时 间 被 强奸 的 受 
害 人 身上 获得 的 精子 样本 的 DNA 图 谱 相 吻合 。 他 使 一 位 法 官 相 信 : 
DNA 图 谱 比 一 个 别名 或 者 一 份 书面 的 外 形 找 述 记录 更 有 力 ， 而 别名 和 
记录 经 常 被 作为 发 放 逮 捕 令 的 依据 。 他 将 DNA 图 谱 输 入 了 州 罪 犯 
DNA 数 据 库 中 ,相信 在 数据 库 中 找到 一 个 同期 案件 与 这 个 图 谱 匹 配 只 
是 个 时 间 问 题 。 这 使 得 一 个 和 尘封 已 久 的 案子 突然 变 得 热 起 来 。 

DNA 数据 库 (如 美国 国防 部 DNA 数据 库 ， 最 终 会 拥有 几 于 万 个 
样本 ) 的 产生 是 我 们 前 进 道路 上 的 一 个 奇迹 。 1998 年 ， 路 易 斯 安 那 
州 率先 制定 法 律 ， 人 允许 警 方 在 逮捕 嫌疑 犯 时 取 其 组 织 样本 进行 DNA 
鉴定 。 1999 年 年 初 , 纽约 市 长 朱 利 亚 尼 (Ralph Giuliani) 和 警察 局 长 
萨 菲 尔 (Howard Safir) 公开 提倡 在 逮捕 后 进行 强制 性 的 DNA 鉴定 

(如 果 执 行 这 个 政策 ， 那 么 仅 纽约 市 一 年 就 要 进行 30 万 个 监 定 ) 。 
1999 年 11 月 ， 国 际 警察 局 长 协会 敦促 国会 要 求 对 每 一 个 被 逮捕 的 人 
采集 DNA 样 本 。 因为 科技 已 经 能 够 为 每 一 个 人 生成 DNA 图 谱 了 ,我 
们 就 应 当 这 么 做 吗 ? 

我 们 从 新 生 儿 身上 采集 血液 样本 已 经 有 几 十 年 了 ,这 样 做 是 为 
了 监测 罕见 的 、 可 治疗 的 遗传 疾病 ， 如 果 不 能 及 时 发 现 并 有 效 地 治 
疗 ， 这 些 遗 传 疾病 会 导致 新 生 儿 智力 低下 。 以 后 ， 为 每 个 孩子 制备 
一 张 DNA 图 谱 的 费用 也 将 变 得 很 低 ， 那 么 我 们 应 当 这 样 做 吗 ” ABE 
赞成 建立 全 体 DNA 身份 数据 库 的 人 说 ， 如 果 每 个 人 都 有 DNA 图 详 ， 
那么 职业 罪犯 很 早 就 可 能 被 认 出 ， 这 就 大 大 降低 了 他 们 被 捕 前 的 犯 
案 数 目 。 其 他 人 (尤其 是 在 美国 ) 认为 这 种 提议 预示 着 美国 将 变 成 
没有 人 权 的 国家 。 

在 某 些 方面 ， 一 个 编译 了 每 个 人 DNA 图 谱 的 系统 会 比 现在 所 用 
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的 方法 公平 很 多 。 将 我 们 构建 的 数据 库 局 限 在 罪犯 的 DNA 图 谱 中 ， 
这 种 成 员 构成 反映 了 现在 的 社会 偏见 。 举例 来 说 ， 如 果 黑 人 比 白人 
更 有 可 能 被 判定 犯 有 一 种 罪行 ,那么 从 菜 种 意义 上 说 ， 犯 这 种 罪 的 黑 
人 将 会 更 多 。 接 下 来 ,数据库 在 辨认 将 来 的 犯罪 行为 时 ， 黑 人 罪犯 
的 值 会 加 大 ， 大 于 白人 罪犯 。 

罪犯 DNA 数 据 库 已 经 存在 。 我 们 只 能 猜测 它们 将 来 的 用 途 。 
今 人 担心 的 一 个 原因 是 ,数据 库 现 在 收录 完整 的 DNA， 这 对 实现 数 
据 库 的 核心 目的 一 用 数据 库 DNA 作为 参照 样本 去 鉴定 犯罪 现场 的 
样本 来 说 并 不 是 必需 的 。 由 于 保存 了 罪犯 的 完整 DNA 一 特别 是 菜 
一 类 的 罪犯 (如 性 犯罪 者 ) 或 是 酮 酒 导致 车 祸 致死 罪 的 人 一 我们 
构建 的 数据 库 会 吸引 行为 遗传 学 家 们 的 极 大 兴趣 。 如 果 我 们 确定 某 
种 遗传 变异 在 罪犯 中 比 在 普通 人 群 中 更 普遍 ， 那 么 有 些 人 可 能 就 会 
说 ， 这 就 是 他 们 容易 犯罪 的 生理 标记 。 我 们 应 当 如 何 处 理 这 些 信 息 
We? 这 种 遗传 突变 存在 的 鉴定 结果 很 可 能 会 影响 假释 的 批准 。 讨论 
假释 的 会 议 就 会 推测 一 个 遗传 上 易 做 某 种 行为 的 罪犯 会 比 没有 这 个 
标记 的 罪犯 更 容易 重新 犯罪 。 一 些 科 学 家 也 将 会 发 现 他 们 有 无 法 抑 
制 的 兴趣 ， 想 去 检测 孩子 们 身上 的 这 种 倾向 性 基因 ， 并 且 追 踪 他 们 
的 成 长 和 行为 。 

虽然 我 支持 利用 DNA 数据 库 去 侦破 刑事 案件 以 及 为 无 率 的 嫌疑 
人 摆脱 嫌疑 ， 但 是 我 反对 利用 这 种 DNA 档案 为 行为 遗传 学 研究 服 
务 。 即使 在 最 好 的 环境 中 ， 那 种 研究 可 能 也 只 会 产生 适度 的 令 人 难 
忘 的 相关 性 ， 但 这 种 发 现 就 会 误导 社会 上 的 一 些 人 ,使 他 们 愚 塞 地 认 
为 犯罪 是 一 种 生物 学 的 功能 ， 从 而 为 真正 孕育 了 罪恶 的 巨大 社会 经 济 
问题 开脱 罪名 。 
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一 名 被 鉴定 有 行为 问题 和 学 习 障 碍 的 8 岁 男孩 ， 其 额头 突出 、 脸型 较 长 是 多 一 条 立 染 色 


体 的 症状 (47 条 染色 体 ，XYY 综合 征 ) 。 [照片 经 许可 翻印 自 琼 斯 (Jones) 1988 E, 
谢 健 赞 公司 提供 染色 体 组 型 
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XYY 综合 征 

1965 年 的 圣诞 节 那 天 ， 一 位 很 有 前 途 的 青年 细胞 遗传 学 家 雅 各 
ffi (Patricia Jacobs) 及 其 同事 发 表 了 一 份 司 人 的 研究 报告 ， 他 们 的 研 
究 对 象 是 提交 给 苏格兰 卡 斯 泰 尔 斯 医院 作 犯罪 借 向 检测 的 197 名 男 
性 的 染色 体 。 

20 世纪 60 年 代 是 细胞 遗传 学 的 黄金 时 代 。 在 那 段 时 期 内 ， 我 
们 关于 人 类 染色 体 的 知识 在 经 过 一 个 混沌 岁月 后 开始 快速 增长 。 从 
1902 年 萨 顿 (Sutton) 和 博 韦 (Bovet) 指出 染色 体 携带 遗传 物质 (还 
没有 用 到 基因 这 个 词 ) 之 后 ， 细 胞 生物 学 家 就 开始 去 研究 它 。 然 
而 ， 当 时 研究 人 类 组 织 的 工具 非常 落后 ， 以 至 于 科学 家 们 30 多 年 
的 研究 中 只 接受 了 佩 因 特 (Theodosius Painter) 的 错误 结论 : 人 类 
细胞 有 48 条 染色 体 (23 对 常 染色 体 和 1 对 性 染色 体 ) 。 在 20 t 
纪 20 年 代 早期 佩 因 特 研究 染色 体 时 ， 大 部 分 组 织 中 的 染色 体 都 没 
办 法 去 数 (在 显微镜 下 就 像 一 盘 意大利 面条 ) 。 在 了 解 到 精细 胞 
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的 细胞 复制 周期 会 对 研究 有 帮助 时 , 佩 因 特 希 望 得 到 许可 来 解剖 得 
克 陕 斯 州 精神 病院 中 两 个 病人 的 桂 丸 。 在 此 之 前 ,为 了 控制 这 两 个 
病人 的 行为 ,精神 病院 已 经 将 他 们 的 举 丸 切除 了 。 在 假 因 特 的 第 一 
篇 论文 中 ， 他 推测 染色 体 数 上 且 是 46 条 或 48 条; 但 在 第 二 篇 论文 
中 ， 他 断言 就 是 48 条 。 直到 1956 年 ， 两 位 来 自 纽约 的 科学 家 刁 
(Tio) 和 莱 文 (Levan) 发 明了 一 种 新 的 方法 来 分 开 染 色 体 间 的 极 少 
的 交 释 ， 才 发 现 染 色 体 真正 的 数目 是 46 条 。 

1958 年 ， 法 国 遗 传 学 家 勒 热 纳 (Jerome Lejeune) 发 现 患 有 唐 氏 综 
合 征 的 人 有 4 条 染色 体 ( 即 患者 比 正常 人 多 了 一 条 21 号 染色 体 ) ， 
从 而 证 实 了 大 约 30 年 前 关于 唐 氏 综合 征 的 病因 假设 。 这 个 极其 重要 
的 发 现 引起 了 科学 家 们 的 兴趣 。 在 其 后 几 年 中 ， 其 他 科学 家 在 寻找 
异常 染色 体 数 目 以 及 研究 它们 导致 的 生理 和 精神 畸变 方面 取得 了 巨大 
进展 。 但 是 , 任何 人 对 雅 各 布 博士 的 报告 都 没有 思想 准备 。 

雅 各 布 是 依照 自己 的 预感 来 开始 这 项 研究 的 。 她 知道 另外 一 位 
细胞 遗传 学 家 近期 已 对 942 个 因 犯 罪 和 (或 ) 升力 迟钝 而 被 英国 收容 
所 收容 的 男性 的 白血球 细胞 中 的 染色 体 进行 计数 ,发现 其 中 21 人 比 
正常 人 多 出 了 一 条 义 染 色 体 ,而 这 21 人 中 又 有 7 人 比 正 常人 还 多 出 
了 一 条 Y 了 染色体 。 这 些 发 现 与 一 项 针对 2607 个 智力 低下 但 没有 明显 
行为 问题 的 男性 进行 的 大 规模 研究 结果 形成 了 鲜明 对 比 ， 该 研究 发 现 
这 2607 人 中 只 有 2 人 比 正常 人 多 出 一 条 立 染 色 体 。 和 雅 各 布 及 其 同事 
想 知道 “一 条 多 余 的 丫 染色体 是 否 使 其 携带 者 具有 暴力 行为 倾 癌 ”。 
如 果 这 是 真 的 ， 那么 我 们 就 有 希望 从 一 些 有 异常 暴力 行为 前 科 的 男性 
中 找到 一 大 批 拥 有 那 条 多 余 的 染色体 的 人 。 

在 卡 斯 泰 尔 斯 医院 住院 的 有 203 个 男性 ， 其 中 197 人 同意 做 检 
W. 雅 各 布 和 她 的 同事 发 现 有 12 人 的 核 型 (染色 体 计 数 ) 异常 ， 
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人 中 有 7 人 具有 一 条 多 余 的 立 染 色 体 。 当时 并 没有 人 知道 生来 比 别 
人 多 一 条 立 染色 体会 有 什么 样 的 生理 或 临床 后 果 ， 但 卡 斯 泰 尔 斯 医 
BE 3.5% 的 病人 都 患 有 XYY 综合 征 。 毫 无 疑问 ,这 个 值 比 正常 男性 
随机 取样 检测 的 结果 要 高 得 多 。 比如 ， 雅 各 布 曾 研究 了 1500 个 正 
常 男性 ， 发 现 他 们 中 只 有 一 人 拥有 一 条 多 余 的 了 染色体 。 那么 我 们 
可 以 假设 1000 个 新 生男 婴 中 会 有 一 个 有 多 余 的 了 染色体 ， 雅 各 布 研 
究 组 在 卡 斯 泰 尔 斯 医院 得 到 的 结果 则 是 这 个 期 望 值 的 30 多 倍 。 雅 
各 布 的 研究 所 获得 的 另 一 个 有 趣 发 现 是 ,多 出 一 条 Y 染 色 体 的 男性 
好 像 都 比 其 他 病人 高 得 多 一 那 7 个 男性 的 平均 身高 比 其 他 190 人 
足 足 高 了 6 英寸 。 

雅 各 布 为 自己 论文 定 的 标题 为 ， 暴力 行为 、 智 能 低下 与 XYY 男 
性 。 她 以 暗含 深意 的 语句 结尾 : “目前 我 们 还 不 清楚 这 个 收容 所 中 
发 现 的 高 频率 XYY 男性 是 否 与 他 们 的 暴力 行为 、 智 力 障碍 或 是 两 者 
结合 有 关 。” 这 里 的 暗示 很 清楚 ， 在 她 看 来 ，XYY 综合 征 也 许 包 括 了 
与 生 俱 来 的 暴力 倾向 。 因此 ，“ 犯 罪 染色 体 ”的 概念 出 现 了 。 雅 各 
布 虽然 没有 这 么 宣传 ， 却 使 全 世界 的 记者 们 为 之 疯狂 。 

这 个 报告 引发 了 科学 界 和 法 医 界 强烈 的 兴趣 和 激烈 的 (有 时 
是 痛苦 的 ) 争论 。 随 着 临床 遗传 学 家 发 现 并 研究 了 越 来 越 多 患 有 
XYY 综 合 征 的 男性 ， 他 们 了 解 到 ， 除 了 个 子 高 之 外 ， 患 者 中 的 一 些 
人 面部 还 非常 粗糙 ， 有 严重 辣 疮 留 下 的 疤痕 ， 智 力 程度 也 很 低 。 总 
而 言 之 ,他 们 中 的 许多 人 非常 像 好 莱 坞 电影 中 粗 笨 的 罪犯 形象 。 但 
另 一 方面 ,多数 串 有 XYY 综合 征 的 男性 看 起 来 很 正常 ， 和 平常 人 一 
样 聪明 ， 并 且 过 着 正常 人 的 生活 。 一 些 学 者 推测 具有 多 余 立 染色 体 
的 人 更 容易 在 罪犯 中 找到 的 原因 是 ， 当 他 们 犯 了 一 点 小 罪 后 在 被 陪 
市 团 审问 时 比 别人 更 有 可 能 被 判刑 ， 这 一 切 都 是 因为 他 们 长 了 个 
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“罪犯 相 ”。 

1968 年 ,哈佛 大 学 的 一 些 医生 发 起 了 一 个 计划 ,准备 检查 几 和 二 
名 新 生 儿 的 染色 体 ， 并 跟踪 观察 那些 具有 XYY 或 者 其 他 异常 染色 体 
结构 的 孩子 们 的 童年 和 少年 时 期 ， 他 们 认为 这 样 就 有 可 能 解决 关于 
第 一 条 立 染色 体 是 否 导致 暴力 行为 倾向 的 争论 。 此 言 一 出 ， 该 计划 
立刻 引 来 了 暴风 雨 般 的 抗议 ， 尤其 是 一 个 总 部 在 波士顿 叫做 “科学 
为 人 民 ” 的 组 织 声称 这 项 研究 在 科学 上 毫 无 意义 ,而且 可 能 会 伤害 
到 孩子 们 。 他 们 认为 ， 即 使 研究 者 提出 了 忠告 那些 被 检查 出 多 了 
一 条 阅 染色 体 的 孩子 的 父母 们 很 可 能 还 是 会 认为 他 们 的 孩子 一 定 有 
行为 上 的 异常 表现 。 这 会 产生 -种 自我 预言 实现 。 如 果 父 母 以 防 
子 不 正常 的 眼光 去 看 待 孩子 ， 那 么 孩子 很 可 能 就 会 出 现行 为 上 的 问 
题 。 科学 争论 开始 变 成 了 恶意 攻击 ,不久 就 陷 人 到 了 对 抗 性 的 政治 
苦战 之 中 。 面 对 强 大 的 反对 与 论 ， 医 生 们 放弃 了 这 项 计划 。 至 
今 , 关于 患 XYY 综 合 征 儿童 的 发 展 过 程 的 研究 仍然 比 串 其 他 一 些 类 
似 染 色 体 畸 变 疾病 的 研究 要 少 得 多 ， 例 如 克 兰 费 尔 特 综合 征 R 
男孩 比 正常 孩子 多 出 一 条 XIE) 和 透 纳 综合 征 ( 患 病 女 孩 生来 
只 有 一 条 义 染 色 休 ) 。 

1976 年 ， 一 项 关于 XYY 男性 的 研究 在 《科学 》 (Science) 上 发 
表 之 后 ,在 很 大 程度 上 平息 了 这 方面 的 争论 。 该 研究 小 组 推测 ， 就 
像 以 前 指出 过 的 那样 ， 许 多 XYY 男性 被 投入 监狱 是 因为 智力 障碍 问 
题 以 及 低下 的 社会 经 济 地 位 使 得 他 们 比 正 常人 更 容易 被 逮捕 和 判 
刑 。 例如 ， 他 们 像 其 他 和 人 一 样 聘请 私人 律师 的 可 能 性 很 小 ， 更 没 可 
能 去 取得 抗辩 的 成 功 。 

尽管 科学 争论 已 然 优 旗 息 鼓 ， 但 被 告 的 辩护 律师 们 对 在 暴力 犯罪 
市 判 中 援引 “犯罪 染色 体 ”为 当事人 辩护 的 可 能 性 产生 了 莫大 的 兴 
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趣 。 1968 年 ， 一 名 男子 谋杀 了 一 位 77 岁 的 老 太 太 ， 但 澳大利亚 的 -- 
个 法 院 以 这 个 男子 串 有 XYY 综合 征 属于 精神 病 患 者 为 由 宣告 他 无 
罪 。 几 个 星期 之 后 ， 法 国 一 家 法 院 判处 于 贡 (Daniel Hugon) 犯 有 谋 
杀 罪 ,但 因为 他 的 第 二 条 Y 染 色 体 而 将 其 刑期 减 为 7 年 。 在 美国 ， 
至 少 在 7 起 谋杀 案 的 审判 中 ， 辩 方 都 试图 以 被 告 多 余 的 立 染色 体 为 由 
去 争取 无 罪 释放 或 从 轻 判 处 ， 其 中 只 有 两 位 法 官 多 许 将 此 证 据 呈 交 陪 
审 团 。 在 每 个 案子 中 ,对 被 告 的 起 诉 都 获得 有 罪 判决 。 美国 唯一 一 
起 允许 辩 方 充分 展示 XYY 综合 征 证 据 的 谋杀 案 的 审判 中 ， 辩 护 方 论 
证 被 告 因 趾 有 XYY 综合 征 而 无 法 控制 自己 的 行为 ， 应 该 以 XYY 综合 
征 为 依据 判 被 告 无 罪 。 但 最 终 纽约 的 陪审 团 还 是 宣告 这 个 名 叫 法 利 
(Sean Farley) ， 身 高 6 英尺 8 英寸 的 被 告 有 罪 。 

精神 错乱 辩护 始 于 19 世纪 末 对 英美 法 的 一 个 新 补充 。 在 起 初审 
理 的 案件 中 , 被 告 明显 表现 出 无 动机 的 异常 行为 。 大 西洋 两 岸 的 法 
院 都 作出 结论 , 一些 人 并 不 具备 判断 是 非 的 能 力 ， 绯 恶 感 这 个 概念 对 
他 们 来 说 没有 任何 意义 。 通过 一 系列 相关 案例 ， 法 官 们 认识 到 有 一 
些 罕见 的 情况 存在 有些 人 的 确 会 突然 失去 所 有 的 自控 能 力 并 受 无 动 
机 的 “不 可 抑制 的 冲动 ”的 驱使 。 纵 观 其 历史 ， 精 神 错乱 辩护 一 直 
用 得 很 保守 。 虽然 它 在 电影 和 戏剧 中 为 人 们 所 熟知 ， 但 在 现实 生活 
中 很 少 能 够 被 成 功 地 运用 。 

XYY 综合 征 可 能 会 带 来 行为 异常 的 倾向 ， 这 点 也 许可 以 用 于 精神 
错乱 辩护 ， 但 这 种 想法 在 过 去 20 年 中 已 销声匿迹 。 然而 ， 现 阶段 的 
辩护 律师 仍然 不 乏 一 些 创造 性 的 策略 ， 尤 其 在 谋杀 案 审判 中 更 是 如 
此 。 在 最 近 20 年 间 ， 低 血糖 、 高 血糖 、 经 前 综合 征 和 创伤 后 压力 综 
合 征 常常 被 用 作 精 神 错乱 辩护 的 基础 ， 但 几乎 未 成 功 过 。 

我 们 知道 绝 大 多 数 患 有 XYY 综合 征 的 人 不 会 暴力 犯罪 ,但 我 们 
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也 知道 监狱 中 的 相当 一 部 分 人 (甚至 在 死 办 区 的 比例 更 高 ) 智力 低下 
或 有 轻微 的 迟钝 ， 他 们 中 的 许多 人 从 幼儿 时 期 就 有 严重 的 行为 问题 。 
很 可 能 这 些 人 中 有 很 多 (甚至 大 部 分 ) 都 是 因为 基因 变异 才 导 致 的 知 
力 低下 以 及 行为 问题 。 尽管 没有 任何 证 据 ， 但 在 一 些 犯人 中 可 能 就 
是 一 个 基因 缺陷 构成 了 他 们 犯罪 行为 病因 学 中 的 一 个 重要 因素 。 就 
最 近 的 一 起 谋杀 案 审判 而 言 ， 辨 护 律师 向 我 们 展示 了 他 为 了 打 赢 官司 
可 以 变 得 多 么 顽强 。 


ARR ARZ 

1991 年 2 月 ， 一 个 经 常 轻微 触犯 法 律 的 青年 莫 布 利 (Stephen 
Mobley) 开 枪 杀害 了 佐治 亚 州 奥 克 伍 德 市 多 米 诺 比萨 店 的 经 理 。 由 
PR AES TULF AERO PAE, MARRA 
动机 并 不 清楚 。 在 莫 布 利 被 抓 到 之 前 的 一 个 月 中 ,他 又 干 了 6 次 武 
装 抢 动 。 最 终 被 抓 到 后 ， 他 对 杀人 事实 供认 不 讳 。 在 等 竺 审判 的 日 
子 里 ， 他 还 经 常 向 同 屋 的 犯人 吹 趴 自己 犯 的 案子 。 据 报 道 ， 他 在 目 
己 的 单 人 房间 中 保存 了 一 个 多 米 诺 比萨 的 盒子 ,他 还 铠 吓 看 守 ， 说 他 
们 长 得 像 多 米 诺 比 萨 店 送 外 卖 的 小 伙 子 。 

审判 中 ， 莫 布 利 的 辩护 律师 采用 了 一 种 全 新 的 策略 。 律师 们 没 
有 尽 可 能 好 地 去 形容 莫 布 利 ， 而 是 重点 介绍 他 曲折 的 童年 经 历 、 过 去 
的 暴力 行为 以 及 曾 有 过 的 定罪 。 律师 们 向 法 庭 提 出 申请 , 希望 州 政 
府 提供 一 笔 资金 以 供 他 们 检测 莫 布 利 。 他 们 推测 莫 布 利 可 能 存在 一 
种 基因 缺陷 ， 导 致 他 大 脑 中 一 种 关键 性 化 学 物质 水 平 异 常 。 NE 
称 ， 如 果真 是 这 样 ， 那 么 莫 布 利 的 行为 很 可 能 就 是 被 一 种 暴力 冲动 驱 
使 而 不 能 自己 。 律师 们 将 其 辩护 建立 在 两 个 论据 之 上 。 首先 ， 他 们 
提供 了 跨度 达 4 代 、 涉 及 大 约 12 个 莫 布 利 亲戚 的 详细 信息 。 他 们 器 
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陪审 团 描绘 了 这 个 家 族 的 情形 ， 其 中 许多 成 员 都 无 法 控制 自己 的 行 
为 ， MHEMA, 经 常 触犯 法 律 。 

他 们 的 辩护 大 致 就 是 讲述 朱 克 斯 (Jukes) K., FAF m Wr 
(Kalikaks) 家 族 以 及 优生 学 家 一 个 世纪 以 前 研究 过 的 其 他 几 个 家 族 
怪诞 神秘 的 家 族 故 事 。 这 些 现在 听 起 来 十 分 离奇 的 案例 ， 因 这 些 律 
师 答 人 听闻 的 描述 而 使 美国 公众 立刻 陷入 恐惧 当中 。 在 他 们 的 报告 
中 ， 那 些 庞大 家 族 中 导致 犯罪 和 卖淫 的 强烈 遗传 倾向 会 像 眼睛 颜色 
和 下 巴 形 状 一 样 代 代 相 传 。 律师 们 声称 ， 莫 布 利 的 家 谱 树 上 也 结 满 
了 毒 果 ， 只 有 很 少 一 些 例外 。 他 们 指出 ,在 荷兰 一 个 家 族 中 新 的 遗 
传 疾病 已 被 确诊 ， 莫 布 利和 他 的 一 些 亲 威 很 可 能 与 他 们 有 相同 的 
遗传 紊乱 。 

荷兰 的 这 一 发 现 始 于 1978 年 初 。 一 名 年 轻 女 子 走 进 了 奈 梅 享 市 
一 家 医院 的 遗传 学 诊所 ,告诉 医生 她 很 担心 自己 家 族 史 上 的 智力 到 
钝 。 她 想 知 道 能 不 能 检测 她 以 后 生 的 儿子 是 否 有 可 能 患 上 这 种 遗传 
疾病 。 当 临 床 遗 传 学 家 布 伦 纳 (Hans Brunner) 医生 接待 她 并 昕 她 讲 

述 情 况 时 ， 医 生 迅 速 意识 到 这 名 女子 家 族 史 上 的 智力 迟钝 可 能 还 只 是 
冰山 一 角 。 事实 上 ， 所 有 智力 迟钝 的 男性 有 时 的 行为 会 极端 暴力 。 
几 个 月 过 去 了 , 布 伦 纳 医生 检查 了 她 的 家 族 记 录 ， 事 实 被 他 不 幸 言 
中 。 他 发 现 30 年 前 ,这 名 女子 家 族 中 一 位 未 患 病 的 叔 祖 就 曾经 来 找 
过 他 ， 他 确信 自己 的 家 族 已 被 下 了 诅咒 ， 这 个 诅 光 算计 到 了 他 能 找到 
的 所 有 现存 的 亲戚 。 这 位 叔 祖 的 9 位 男性 亲戚 患 有 智力 迟钝 ， 他 们 
都 会 阶段 性 地 爆发 极端 暴力 行为 ， 其 中 几 位 还 曾经 猥 变 过 自己 的 姐 
te, 从 那 之 后 ， 随 着 时 间 的 延续 ， 家 族 中 又 增加 了 5 名 轻微 智力 还 
钝 而 且 有 暴力 倾向 的 男性 成 员 。 

布 伦 纳 认为 这 个 家 族 的 成 员 很 可 能 患 有 一 种 迄今 未 知 的 遗传 疾 
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病 。 在 这 个 家 族 的 积极 配合 下 , 布 伦 纳 及 其 回 事 决定 找 出 这 个 异常 
基因 。 几 年 过 去 了 ， 他 们 寻找 、 检 查 并 抽取 了 24 个 家 族 成 员 的 血液 
去 做 DNA HT, 这 些 成 员 中 有 8 位 男性 是 轻微 的 智力 迟钝 ， 他 们 分 
别 来 自 4 个 不 同 的 核心 家 庭 ”， 都 有 行为 问题 。 他 们 定期 会 爆发 为 期 


几 天 的 严重 暴力 行为 ， 在 那 期 间 ， 他 们 很 少 睡觉 ， 即 使 睡 着 了 ,也 会 


陷 人 极其 恐怖 的 梦境 中 。 一 个 年 轻 男子 曾经 强奸 过 他 的 姐妹 。 几 年 
之 后 , 在 监狱 的 一 次 劳动 中 ， 他 用 一 把 干草 义 刺 中 了 一 名 曾 因为 一 些 
小 事 斥责 过 他 的 监 守 的 胸部 。 男 一 个 男子 因 懒 惰 受 到 了 工场 管理 员 
轻微 的 惩罚 之 后 ， 就 试图 开车 撞 倒 那个 管理 员 。 其 他 儿 个 也 进 过 监 
狱 。 第 三 个 男子 曾经 多 次 用 刀 指 着 他 的 姐妹 ， 试 图 强奸 她 们 。 另外 
两 个 犯 有 纵火 罪 。 在 所 有 这 4 个 家 庭 里 ， 年 轻 的 女性 亲属 都 因 这 些 
男子 频繁 的 性 侵犯 而 拒绝 与 他 们 单独 相处 。 

上 述 家 族 史 非 常 明显 地 表明 ， 如 果 智 力 迟 钝 和 暴力 都 归 因 于 一 
个 缺陷 基因 ， 那 么 几乎 可 以 肯定 这 个 基因 就 在 XX 染色 体 上 。 布 伦 纳 
及 其 研究 小 组 利用 定位 染色 体 上 的 DNA 标 记 来 寻找 这 个 缺陷 基因 的 
位 置 。 他 们 的 目的 是 寻找 到 一 个 标记 (一 条 短 的 DNA 重复 片段 ， 
因为 个 体 间 重复 片断 长 度 的 差异 很 大 ， 可 视 作 个 体 中 的 分 子 地 址 来 
用 于 鉴定 ) 来 区 分 遗传 紊乱 男性 和 正常 的 男性 。 研究 者 们 利用 26 


个 不 同 的 标记 ， 马 上 就 将 缺陷 基因 的 位 置 锁定 在 了 染色 体 长 璧 上 


的 一 个 区 域内 。 他 们 发 现 ， 有 一 个 DNA 标记 总 是 出 现在 患 病 男 性 
体内 ,但 正常 男性 的 样本 中 就 没有 这 个 标记 。 这 一 事实 暗示 了 这 个 
DNA 短 片断 与 异常 的 等 位 基因 紧密 相连 ， 并 且 协 同 遗 传 。 接 下 来 ， 
他 们 就 在 那个 区 域 的 基因 中 调查 ,看 到 底 是 哪个 基因 有 可 能 导致 那些 


* 仅 有 双亲 和 子女 的 家 庭 ， 不 与 其 他 亲戚 同 住 。 一 一 详 者 
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奇异 的 行为 。 

在 定位 于 可 疑 区 域 的 候选 基因 中 ， 有 一 个 基因 编码 一 种 称 为 单 胺 
氧化 酶 A (monoamine oxidase A, MAOA) 的 和 蛋白质 。 科学 家 在 人 类 大 
脑 的 神经 细胞 里 发 现 了 这 种 蛋白 质 ， 其 作用 是 调控 一 种 重要 的 神经 递 
质 一 一 儿 茶 酚 胺 在 大 脑 中 的 水 平 。 虽然 还 没有 人 报道 过 单 胺 氧化 酶 
A 单独 缺陷 的 病人 ,但 已 有 案例 报道 由 于 六 染色 体 上 的 这 段 区 域 缺 失 
而 导致 患者 严重 愚 钝 。 布 伦 纳 小 组 检测 了 患 病 男子 的 尿 液 以 寻找 
MAOA 水 平 异常 的 证 据 。 结果 表明 ， 这 种 重要 的 脑 部 化 学 物质 在 这 
些 男 子 体 内 含量 很 低 ， 甚 至 于 几乎 没有 。 虽然 还 不 足以 证 明 ， 但 强 
烈 瞳 示 了 这 些 男 子 编码 MAOA 的 基因 发 生 了 突变 。 

几 个 月 之 后 , 马萨诸塞 州 总 医院 的 分 子 生 物 学 家 布雷 克 菲 尔 德 
(Xandra Breakfied) 医生 同意 与 布 伦 纳 医 生 进 行 合 作 ， 他 们 发 现 这 个 
家 族 中 男性 的 MAOA 基因 确实 发 生 了 突变 ， 这 个 很 小 的 缺陷 使 得 它 不 
能 再 编码 有 功能 的 蛋白 质 。 他 们 的 论文 成 为 第 一 个 明确 的 证 据 ， 证 
明了 单个 基因 的 突变 可 以 导致 普遍 意义 上 的 异 汕 行为 。 

他 们 向 法 庭 申请 进行 遗传 检测 ， 莫 布 利 的 律师 非常 相信 和 布雷 克 菲 
尔 德 医生 的 工作 ， 她 向 法 庭 提 交 了 一 份 书 面 陈述 ， 表明 她 同意 进行 相 
关 检 测 ， 法 庭 应 该 批准 他 们 的 申请 。 起 诉 方 反 驶 说 尽管 有 暴力 倾 回 
的 家 族 史 ,但 没有 理由 怀疑 莫 布 利 患 有 MAOA 引发 的 遗传 疾病 。 在 
莫 布 利 的 家 族 中 ,无 论 男性 还 是 女性 都 表现 出 暴力 倾向 ， 而 且 没 有 人 
智力 迟钝 ， 莫 布 利 本 人 的 智商 也 很 正常 。 还 有 很 重要 的 一 点 是 ,无 
法 证 明 其 家 族 的 任何 遗传 条 件 与 暴力 犯罪 的 倾向 有 关系 。 法 官 在 比 
较 了 莫 布 利 的 家 族 史 和 布 伦 纳 的 论文 之 后 ,拒绝 了 辩 方 的 申请 ， 他 声 


有 效 的 ”。 1994 年 2 月 20 日 ， 陪 审 团 宣布 莫 布 利 的 谋杀 罪名 成 立 ， 


| 林肯 的 DNA | 





判处 死刑 。 莫 布 利 向 佐治 亚 州 最 高 法 院 提 出 的 请 求 有 一 部 分 就 是 要 
求 就 MAOA 缺乏 进行 遗传 检测 。 法 院 拒 绝 了 他 的 请 求 。 现在 ， 莫 布 
BATS SR ELE SEIN XR 
随 着 我 们 对 基因 在 行为 形成 中 所 起 作用 的 逐渐 了 解 ， 用 能 证 明 某 
种 行为 受 基因 人 缺陷 驱使 的 证 据 来 影响 审判 也 只 是 个 时 间 问 题 ， 英 布 利 
的 律师 盼望 的 情况 将 会 出 现 一 一 法 庭 允 许 这 种 证 据 成 为 精神 错乱 辩护 
的 依据 ， 或 者 在 作 判 决 时 将 这 个 因素 考虑 进去 。 我 们 已 经 看 到 了 这 
思想 的 第 一 条 火 花 。 1990 年 ， 一 位 律师 因 酒 精 中 毒 污 职 ， 而 一 位 
加 利 福 尼 亚 法 官 决 定 不 剥夺 这 位 律师 的 律师 资格 ， 部 分 原因 就 是 因为 
他 提交 了 证 据 证 明 自 己 的 这 种 行为 有 遗传 因素 ， 不 能 受 自 己 的 控制 。 
更 具 戏 剧 性 的 是 ，1994 年 ， 亚 特 兰 大 的 一 位 法 官 决 定 释 放 一 个 因 谋 杀 
自己 的 儿子 被 判 终身 监禁 的 女人 ， 释 放 的 理由 是 她 作案 时 的 行为 受到 
T EmA (一 种 显 性 遗传 、 成 人 后 发 作 的 疾病 ， 患 者 的 某 些 特定 脑 
细胞 死亡 ) 的 影响 。 
1985 年 7 月 7 日 夜晚 ， 考 德 威 尔 (Glenda Sue Caldwell) 走 进 了 她 
19 岁 儿 子 的 卧室 ， 朝 儿子 开 了 3 枪 ， 儿 子 当 场 死 亡 。 然后 ， 她 又 去 
TAJLA (Susan) 的 房间 ， 并 朝 她 开 了 枪 。 子弹 擦 过 女孩 的 脸 ， 
将 她 的 脸 灼 伤 。 出 于 某 些 原因 ， 考 德 威 尔 没 有 再 开 枪 ， 苏 珊 徐 过 了 
她 的 武器 ， 她 也 并 没有 反抗 。 审判 时 ， 考 德 威 尔 的 辩护 律师 申辩 
说 ， 享 廷 顿 病 夺 去 了 考 德 威 尔 父 亲 和 森 哥 的 生命 ， 所 以 几乎 可 以 肯 
定 她 也 患 有 这 种 遗传 疾病 ， 正 是 这 个 病 导 致 了 她 的 精神 问题 。 当时 
还 没有 权威 性 的 方法 可 以 鉴定 这 种 疾病 。 陪审 团 认 为 她 有 罪 ， 而 不 
是 精神 病 ， 这 在 佐治 亚 州 是 允许 的 。 ERE (Kenneth Kilpat- 
rick) 法 官 判 处 她 终身 监禁 。 在 狱 中 ， 考 德 威 尔 的 病情 迅速 六 化 。 
1988 年 ， 她 因 额 叶 上 长 的 肿瘤 接受 了 一 次 脑 部 手术 ，1992 年 她 被 正 
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式 诊断 为 亨廷顿 病 ， 在 患者 大 脑 中 称 为 黑 质 区 的 部 位 ， 细 胞 退化 直 
PIT. 虽然 这 种 遗传 疾病 的 特征 为 人 所 熟知 ， 但 在 此 之 前 它 被 称 
为 亨廷顿 舞蹈 症 ， 上 患者 无 法 控制 自己 四 上肢 的 活动 , 一 些 患 者 也 存在 
精神 方面 的 问题 。 

在 狱 中 ， 考 德 威 尔 独 自 承 受 着 痛 盏 。 在 她 谋杀 儿子 之 前 不 久 ， 
她 的 婚姻 就 结束 了 。 她 的 女儿 受到 了 严重 的 惊吓 ， 以 至 于 两 年 都 不 
敢 与 母亲 发 生 任何 接触 。 在 亨廷顿 病 被 确诊 之 后 ， 苏 珊 开 始 接 受 那 
天 晚上 母亲 是 因为 精神 错乱 才 杀 害 弟弟 的 事实 。 

为 考 德 威 尔 作 诊 断 的 医生 们 肯定 ， 发 生 谋杀 的 那个 晚上 考 德 威 尔 
已 经 患 上 了 亨廷顿 病 ， 他 们 愿意 为 此 进行 鉴定 。 基于 这 一 点 ， 苏 再 
和 考 德 威 尔 的 律师 在 1992 年 开始 着 手 准 备 上 诉 。 1994 年 8 月 25 日， 
经 过 一 场 没 有 陪审 团 的 重新 审理 后 ， 基 尔 帕特里克 法 官 推翻 了 自己 以 
前 的 判决 ， 以 精神 错乱 为 依据 宣判 考 德 威 尔 无 罪 。 虽然 考 德 威 尔 走 
出 了 州立 监狱 ,但 现在 她 被 一 种 更 糟 的 方式 幽禁 起 来 了 。 她 的 病情 
不 断 恶 化 ， 以 至 于 不 能 离开 佐治 亚 地 区 医院 (审判 前 她 就 住 在 这 
里 ) 。 颇具 讽刺 意味 的 是 ， 就 在 母亲 被 判 无 罪 之 后 的 第 二 天 ， 苏 丙 
H DNA 鉴定 得 知 自己 也 携带 有 亭 廷 顿 病 的 致 病 基 因 , 说 不 定 哪 天 就 
会 发 病 。 在 接受 亚特兰大 《宪法 报 》 (Constitution) 的 采访 时 ， 她 很 
愿意 谈 自己 先兆 性 的 诊断 ， 她 打算 愉快 而 充实 地 生活 ， 在 被 享 廷 顿 病 
打垮 之 前 尽 自 己 所 能 享受 所 有 的 美好 时 光 。 


要 是 真有 基因 变异 能 导致 犯罪 ， 会 怎么 样 呢 ? 

考 德 威 尔 的 故事 极 富 翡 剧 色 彩 ， 相 信 大 多 数 人 都 会 赞同 法 官 释放 
她 的 举动 。 然而 ， 如果 有 人 受 遗 传 因素 驱使 犯 下 了 滔天 大 罪 ， 但 用 
常规 方法 去 评估 ， 他 又 像 是 健全 的 ， 那 该 怎么 办 呢 ? BERELER 
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能 会 一 次 次 地 重复 犯罪 。 当 他 们 被 逮捕 时 ， 一 些 人 甚至 表示 他 们 的 
痛苦 减轻 了 。 很 可 能 经 检查 后 他 们 中 的 一 些 人 会 查 出 遗传 异常 ， 这 
个 遗传 异常 改变 了 大 脑 中 特定 细胞 对 学 丸 激素 的 应 答 方式 (激素 的 实 
际 水 平 是 正常 的 ) 。 这 样 推测 是 有 基础 的 。 我 们 知道 , 许多 连续 犯 
罪 的 性 侵犯 犯人 被 常规 注射 狄 波 - 普 维 拉 (Depo-Provera) 后 ,效果 良 
好 。 狄 波 - 普 维 拉 是 一 种 仿效 肉 激 素 、 黄 体 酮 的 药物 ， 能 够 抑制 浴 丸 
激素 的 生成 。 

犯罪 行为 在 家 族 中 成 群发 生 是 一 个 极其 令 人 不 快 的 事实 。 BE 
国 国家 司法 局 提供 的 数据 表明 ，1991 年 州立 监狱 的 771 000 名 在 押 犯 
中 有 37% 的 人 都 有 一 名 直系 亲属 也 被 关 在 监狱 中 。 在 押 的 青少年 
( 绝 大 多 数 是 十 几 岁 的 男孩 ) 中 ,， 谁 所 犯 的 绯 越 严重 谁 就 越 有 可 能 拥 
有 一 名 在 押 的 直系 亲属 。 刑事 学 家 解释 这 些 数据 说 ， 犯 罪行 为 不 是 
从 大 街 上 学 来 的 ， 而 是 在 家 庭 中 。 但 是 ， 我 们 不 难看 出 ， 对 遗传 因 
素 起 作用 抱 怀疑 态度 的 人 是 多 么 外 行 。 

虽然 今天 研究 犯罪 家 族 在 政治 上 是 错误 的 ,但 在 20 世纪 30 年 代 
的 欧洲 和 美国 有 很 多 关于 家 族 犯 罪行 为 的 研究 。 他 们 通过 比较 几 组 
同 卵 双生 子 和 几 组 异 卵 双生 子 的 一 致 率 来 寻找 遗传 影响 的 证 据 。 这 
个 研究 是 有 缺陷 的 ， 因 为 没有 什么 鉴定 可 以 证 明 那 些 被 认为 是 同 卵 双 
生子 的 双胞胎 的 确 是 同 卵 双 生子 。 德国 开展 这 方面 的 研究 问题 更 
多 ,它们 是 在 优生 学 思想 易 盛 时 期 完成 的 。 这 些 研究 发 现 ， 如 果 一 
个 同 卵 双生 子 被 判 重罪 ， 那 么 他 的 挛 生 兄弟 拥有 类 似 经 历 的 可 能 性 就 
非常 大 。 异 卵 双生 子 (他 们 只 有 1/4 的 基因 是 相同 的 ) 之 间 的 一 至 
率 通常 就 小 得 多 。 

1977 年 ， 一 位 刑事 学 家 克 里 斯 琴 森 (K. O. Christiansen) 综述 了 9 
例 已 报道 的 关于 双生 子 犯 罪行 为 的 研究 。 它们 包括 了 对 德国 (3 
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Gil) 、 和 荷兰 (1 例 ) 、 芬 兰 OR). AA OB) 、 挪 威 (1 例 ) 以 及 
美国 Ol) 的 调查 。 科学 家 们 共 研 究 了 216 对 同 卵 双生 子 和 214 对 
异 卵 双 生子 。 在 每 一 项 研究 中 ， 同 卵 双生 子 闻 的 犯罪 一 致 率 都 高 于 
FEF. 当 克 里 斯 琴 森 汇聚 这 些 数据 时 ， 他 发 现 同 卵 双 生子 的 
一 致 率 是 0.69， 异 卵 双生 子 的 一 致 率 是 0.33， 这 昌 然 还 无 法 证 明 ,， 但 
强烈 暗示 了 遗传 因素 的 影响 。 1984 年 ， 社 会 学 家 罗 (David Rowe) if 
过 发 放 调查 问卷 的 形式 ， 就 违法 行为 对 俄亥俄 州 所 有 公立 学 校 8 到 12 
年 级 的 双生 子 进行 了 调查 。 罗 从 168 对 同 卵 双生 子 和 97 对 同性 别 异 
卵 双生 子 那 里 收 到 了 完整 的 调查 问卷 (回收 率 为 50% ) 。 在 同时 承 
认 有 过 违法 行为 的 双生 子 中 ， 同 卵 双生 子 所 占 的 比例 明显 高 于 异 卵 双 
生子 。 罗 的 结论 是 , 调查 结果 证 明 在 以 自我 为 中 心 的 行为 影响 因素 
中 ,遗传 因素 起 了 重要 的 作用 。 

20 世纪 中 时， 一 些 刑 事 学 家 利用 收养 研究 来 调查 遗传 因素 对 于 
犯罪 的 影响 作用 。 最 浩大 的 工程 是 从 1924 年 到 1947 年 研究 全 丹麦 所 
有 的 非 家 族 收养 。 学 者 们 找 了 14 427 个 被 收养 的 孩子 ， 并 试图 对 他 
们 及 其 生父 母 和 养父 母 进行 研究 。 严格 地 排除 了 那些 没有 充分 数据 
的 孩子 后 ， 他 们 的 样本 中 仍 有 4000 个 男性 被 收养 者 。 学 者 们 试图 从 
他 们 来 评估 父母 在 犯罪 行为 上 对 孩子 的 影响 。 那些 生父 母 和 养父 母 
都 不 是 罪犯 的 男孩 中 ， 有 13.5% 的 人 至 少 犯 过 一 次 法 。 养父 母 中 有 
一 人 犯 过 罪 的 情况 下 ， 那 些 被 收养 男孩 的 犯罪 率 是 14.7% 。 生父 母 
中 如 果 有 一 人 犯 过 罪 ， 那 么 这 些 男孩 的 犯罪 率 是 20% 。 在 生父 母 和 
养父 母 中 都 有 一 人 犯 过 罪 的 情况 下 ， 男 孩 的 犯罪 雍 上 升 到 了 24.5%, 

当 我 们 研究 惯 犯 的 孩子 时 ， 得 到 的 数据 会 更 具 戏 剧 性 。 父母 如 
果 犯 过 三 次 或 者 更 多 次 罪 ， 那 么 他 们 的 孩子 即使 被 收养 在 没有 犯罪 记 
录 的 家 庭 也 可 能 继续 成 为 罪犯 ， 并 且 这 种 可 能 性 是 父母 没有 犯罪 记录 
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孩子 的 三 倍 。 被 收养 的 男孩 中 只 有 4% 成 为 惯 犯 ， 但 是 所 有 被 收养 男 
孩 所 犯 的 罪 中 有 69% 都 是 他 们 所 为 。 20 世纪 80 年 代 早期 在 瑞典 进行 
的 一 个 类似 的 大 规模 研究 以 及 20 世纪 70 年 代 在 美国 进行 的 研究 都 发 
现 、 生 父母 的 犯罪 史 和 一 出 生 就 被 人 收养 的 孩子 的 犯罪 可 能 性 之 间 存 
在 着 密切 关系 。 

假设 有 些 人 无 法 控制 自己 的 暴力 行为 ， 而 且 查 出 是 他 们 患 有 的 一 
种 遗传 异常 驱使 了 这 种 行为 ， 当 他 们 被 发 现 犯 了 法 时 ， 就 应 该 因 精神 
错乱 而 判 他 们 无 罪 并 把 他 们 不 明 不 白地 幽禁 于 一 间 州 立 医 院 吗 ? 天 于 
生物 学 上 驱使 行为 的 新 知识 将 会 怎样 改变 我 们 社会 对 罪恶 和 清 昌 的 看 
法 ? 现在 ,这 些 问题 还 带 有 纯粹 的 投机 性 ， 我们 有 充足 的 时 间 去 讨论 
它们 。 我 认为 我 们 可 能 会 发 现 那 些 因 罕见 基因 变异 而 导致 异常 行为 
的 案例 ， 那 么 我 们 就 要 考虑 他 们 的 情况 ， 重 新 定义 精神 错乱 辩护 。 
那些 发 现 最 终 会 导致 我 们 从 医学 的 角度 来 定义 犯罪 吗 ? 有 一 天 ， 那 些 
确定 犯 过 某 些 罪行 的 人 会 因为 被 诊断 出 患 了 一 种 神经 发 育 障碍 ， 就 只 
需 接受 强制 治疗 而 不 用 被 监禁 了 吗 ? 我 们 才刚 刚 翻 开 人 类 基因 组 这 本 
天 书 , 而 且 我 们 对 行为 遗传 学 的 认识 还 停留 在 初级 阶段 ， 面 对 这 些 现 
X, 事实 上 我 们 没有 证 据 可 以 作 这 种 预言 。 当然 ,我 们 也 没有 证 据 
去 反驳 那 种 未 来 的 可 能 性 。 

类 似 将 MAOA 编码 基因 的 突变 与 暴力 行为 联系 起 来 的 发 现 义 引 
起 了 其 他 的 麻烦 。 我 们 可 以 去 检测 荷兰 家 族 每 一 代 的 年 轻 男 孩 ， 并 
且 鉴 别 出 那 些 遗 传 了 突变 基因 的 孩子 。 这 些 期 望 扭转 孩子 暴力 倾向 
的 家 庭 、 医 生 、 心 理学 家 及 其 他 一 些 人 ， 应 该 从 孩子 的 幼年 起 就 对 
他 们 的 成 长 施 夫 影响 吗 ? 如 果 为 了 达到 扭转 效果 而 采用 的 改变 心智 
的 药物 具有 严重 的 潜在 副作用 ， 那 该 怎么 办 ? 如 果 需 要 用 药 ， 该 在 
什么 时 候 ? 我 们 究竟 应 该 怎样 决定 何 时 开始 ? ET A SB as I EA 
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对 待 那些 孩子 ? 当 一 个 女人 做 产 前 诊断 ， 表 示 自 己 并 不 排斥 生 一 个 
轻微 智障 的 孩子 ,但 不 要 生成 年 后 有 可 能 攻击 自己 的 孩子 时 ， 医 生 
应 该 怎样 回应 她 ? 

类 似 这 样 的 问题 让 我 们 更 接近 于 了 解 自身 的 渴望 。 考虑 到 遗传 
与 暴力 间 可 能 的 联系 ， 一 些 人 宁愿 根本 就 不 去 涉及 这 个 研究 。 1992 
年 ， 美 国 国立 卫生 研究 院 (National Institutes of Health, NIH) 因为 资助 
个 遗传 与 犯罪 行为 会 议 而 遭受 抒 击 之 后 ,撤回 了 这 笔 7.8 万 美元 的 
资金 。 这 笔 款项 本 来 已 经 所 给 了 马里 兰 大 学 的 一 位 学 者 沃 瑟 曼 (Da- 
vid Wasserman) ,拨款 的 撤回 使 得 他 和 他 的 学 校 威胁 要 起 诉 NIH 违反 
了 第 一 条 修正 案 。 经 过 元 长 的 谈判 和 3 年 的 延迟 ,会 议 最 终 还 是 
ET, 不料 又 因 20 世纪 60 年 代 形式 的 室内 静坐 抗议 而 中 断 。 尽管 会 
议 在 动 葛 的 环境 中 进行 ,但 是 与 会 的 学 者 们 好 像 都 同意 一 个 看 法 一 
对 犯罪 行为 进行 遗传 学 研究 是 思 套 的 ， 因 为 犯罪 行为 是 一 个 一 直 在 变 
化 的 社会 的 构成 物 。 

随 着 我 们 更 多 地 了 解 行为 遗传 学 ,尤其 是 主要 精神 疾病 (参见 
第 9 章 ) 的 遗传 学 ， 假 以 时 日 ,我 们 很 有 可 能 开发 出 可 以 改变 易 患 
疾病 遗传 体质 的 药物 和 其 他 疗法 。 这 样 的 进展 至 少将 动摇 我 们 对 
19 世纪 “自由 意志 ”概念 的 信任 ， 而 这 个 概念 为 刑事 犯罪 审判 制度 
商定 了 基础 。 
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一 外患 有 脆性 XX 综合 征 的 男子 ， 其 染色 体 组 型 显示 出 一 条 XX 染色 体 发 
生 了 断裂 。 [照片 翻印 自 《 产 前 诊断 和 筛选 》 (Prenatal Diagnosis and 
Screening) 第 120 页 , © 1992 年 , 布 罗 克 (D. J. H Brock) 等 人 主编 ， 
经 利文 斯 通 出 版 社 (Churchill Livingstone) 许可 ， 感谢 健 赞 公司 提供 染 
色 体 组 型 ] 





8. 不 当 出 生 
医生 应 当知 道 什么 ? 


1986 年 冬天 ， 凯瑟琳. KABUR (Kathleen O'Brian) * 开始 担忧 她 
16 个 月 大 的 儿子 迈克 尔 (Michael) 出 了 什么 事 。 除了 偶尔 耳 部 感染 
以 外 ， 这 个 小 男孩 身体 很 好 。 他 吃 得 很 多 ， 长 得 很 壮 ， 但 刚刚 会 自 
已 站 立 起 来 ， 而 且 还 不 会 说 一 个 词 。 当 凯 瑟 琳 与 儿科 医生 谈 及 儿子 
的 状况 时 ， 医 生 试图 打消 她 的 疑虑 ,说道 ，“ 每 个 孩子 的 发 育 都 有 
自己 的 步调 ， 现 在 担忧 还 为 时 过 早 。” 不 过 ， 医 生还 是 同意 3 个 月 
后 再 对 迈克 尔 的 发 育 进行 一 次 评估 。 迈克 尔 是 比尔 - 奥 布 赖 恩 (Bi 
O'Brian) 和 饥 瑟 琳 的 第 一 个 孩子 。 乐观 的 比尔 已 多 次 告诉 她 不 要 对 
儿子 太 过 担忧 。 凯瑟琳 回 到 家 中 已 打消 了 些许 疑虑 ， 她 期 待 着 有 证 
据 证 明 是 自己 错 了 一 但 它 终 究 没有 出 现 。 | 

3 个 月 后 ， 当 塔 金 顿 (Tarkington) 医生 再 见 到 迈克 尔 时 ， 正 是 南 
部 晚 春 问 热 难当 的 时 候 。 凯瑟琳 在 开车 去 诊所 的 路 上 一 直 在 想 ， 所 


* “本 篇 基于 一 个 真实 的 案例 ， 我 改动 了 当事人 的 姓名 和 地 址 以 保护 其 隐私 权 。 一 一 著者 
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有 比 迈克 尔 小 几 个 月 的 邻居 小 孩 都 已 经 会 在 场地 内 忠 动 ， 而 迈克 尔 却 
很 少 自己 站 立 。 她 琢磨 医 生 在 做 细致 的 发 音 检查 时 的 面部 表情 ， 知 
道 医生 也 和 她 一 样 担忧 。 医生 说 : “迈克 和 尔 的 发 育 的 确 灌 后 了 ， 但 
我 还 不 能 找到 可 以 解释 的 原因 。” 凯 环 琳 和 医生 一 起 回顾 了 她 妊娠 时 
的 健康 状况 以 及 夫妻 双方 的 家 族 史 。 所 有 的 事 看 起 来 都 还 行 ， 儿 科 
医生 只 好 去 安排 专家 会 诊 。 

在 接 下 来 的 6 周 时 间 内 ,语言 病理 学 家 、 理 疗 医 师 、 社 会 工作 
者 、 职 业 治 疗 师 、 心 理学 家 、 听 力学 家 以 及 小 儿 神 经 学 家 均 对 迈克尔 
的 状况 进行 了 评估 。 他 的 听力 尚好 ,但 根据 各 项 测试 综合 起 来 看 ， 
20 个 月 大 的 迈克 和 尔 得 分 大 约 相当 于 11 或 12 个 月 大 的 孩子 。 一 旦 抱 
他 起 来 ， 他 就 可 以 扶 着 家 具 到 处 走动 ， 但 他 不 能 独自 行走 ， 而 且 还 不 
会 说 话 。 专家 们 一 再 地 询问 相同 的 问题 。 很 明显 ， 大 家 现在 都 发 现 
迈克 尔 的 确 不 太 对 劲 , 但 还 是 没有 人 知道 原因 。 在 一 位 神经 学 家 看 
来 ， 唯 一 的 线索 就 是 迈克 尔 的 面部 稍稍 有 些 古怪 。 迈克 尔 的 头 部 与 
SAMA YK, WIRES), RRR. 不 
过 ， 任 何人 看 到 迈克 和 尔 在 吃 冰 淇 淋 蛋 简 时 还 是 觉得 他 挺 文静 。- 如 果 
他 不 是 发 育 过 于 迟缓 的 话 ， 也 不 会 有 医生 认真 琢磨 他 的 面部 特征 。 

与 每 年 成 千 上 万 的 其 他 孩子 一 样 ， 迈 克 尔 被 诊断 为 儿童 广泛 性 发 
育 障碍 (PDD) ,这 个 名 称 用 来 宽泛 地 定义 未 明 原 因 的 儿童 疾病 。 F 
管 没有 人 知道 问题 出 在 什么 地 方 ， 临 床 小 组 还 是 采用 物理 治疗 和 言语 
治疗 的 详细 方案 来 最 大 限度 地 促进 迈克 尔 的 发 育 。 虽然 知道 迈克 尔 
很 多 地 方 几乎 都 是 正常 的 ,但 一 位 神经 学 家 还 是 对 他 的 头 部 作 了 CT 
扫描 ， 并 通过 血液 检测 来 研究 他 的 染色 体 。 他 还 让 迈克 尔 去 看 了 一 
位 临床 遗传 学 家 。 | | 

凯瑟琳 又 一 次 怀孕 了 。 她 非常 已 ， 也 希望 现在 对 迈克 和 尔 的 治疗 
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能 有 很 好 的 效果 。 她 不 想 带 迈克 尔 去 遗传 诊所 。 1974H, WE 
琳 生 下 了 一 个 健康 的 女儿 ， 她 发 育 正 常 。 这 年 秋天 ， 凯瑟琳 带 着 已 
经 3 岁 但 发 育 相当 迟缓 的 迈克 尔 去 看 一 位 遗传 学 家 。 

这 位 临床 遗传 学 家 对 迈克 尔 是 否 具 有 不 同 寻常 的 面部 特征 特别 关 
注 。 他 也 认为 迈克 尔 的 头 部 相当 大 ， 他 还 注意 到 迈克 尔 有 内 侧 眼 皮 
皱 折 一 一 眼睛 内 部 一 个 很 小 的 多 余 组 织 (亚洲 人 中 常见 ) ， 以 及 很 小 
WW. Re RHR. 他 认为 迈克 尔 的 关节 有 些 松弛 ， 使 得 其 四 
肢 移 动 范围 较 大 。 不 像 那 位 神经 学 家 ， 他 认为 孩子 的 肚 部 还 是 正 季 
的 。 如 同 常规 的 儿童 检查 时 必须 考虑 细微 特征 一 样 ， 这 位 遗传 学 家 
也 要 检查 迈克 尔 的 双亲 。 在 看 过 迈克 尔 父亲 3 岁 时 的 照片 并 到 办 公 
室 查看 其 面部 后 ， 遗 传 学 家 注意 到 迈克 尔 那 略 微 不 同 寻常 的 特征 在 他 
父亲 童年 时 也 出 现 过 ,这样 的 家 族 特征 对 解释 迈克 尔 的 发 育 迟 组 帮助 
不 大 。 由 于 既 不 能 明确 地 诊断 ， 也 作 不 出 进一步 检测 的 建议 ， 遗传 
学 家 决定 采取 一 种 保守 的 做 法 一 一 他 在 迈克 尔 医 疗 记 录 本 上 写 下 建 
议 :如 果 奥 布 赖 恩 夫妇 决定 还 要 一 个 孩子 时 需要 作 进 一 步 的 评估 。 同 
时 ， 他 要 求 一 年 后 再 看 一 次 迈克 尔 。 

奥 布 赖 恩 夫 妇 也 许 觉 得 医生 们 已 不 能 提供 更 多 的 帮助 ， 决 定 不 
再 与 专家 们 接触 。 1991 年 ， 他 们 又 生 了 一 个 儿子 , ARRAN 
是 发 育 迟 缓 。 1993 年 ， 另 一 位 医生 给 他 们 做 了 新 型 的 DNA 检测 ， 
发 现 迈 克 尔 和 他 的 弟弟 患 的 是 一 种 遗传 类 型 的 智能 落后 ， 称 为 脆性 
X 综 合 征 (fragile X syndrome) 。 获知 这 一 诊断 结果 后 ， 奥 布 赖 恩 夫 
妇 马 上 将 那 位 为 迈克 尔 做 检查 的 临床 遗传 学 家 告 上 了 法 庭 。 他 们 声 
称 ， 如 果 这 位 遗传 学 家 能 对 迈克 尔 作出 正确 的 诊断 ， 他 们 就 会 知道 
对 后 来 的 妊娠 而 言 男 一 个 儿子 患 同样 疾病 的 高 风险 性 ， 而 他 们 也 会 
采取 行动 来 避免 这 种 结果 -一 - 像 这 样 的 案子 常常 被 称 为 “不 当 
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出 生 诉 讼 ”。 


helt X 综合 征 

脆性 XX 综合 征 研究 始 于 20 世纪 40 年 代 。 当时 ， 马 丁 和 贝尔 两 位 
医生 描述 了 一 个 家 族 中 部 分 男性 成 员 的 严重 智力 落后 症状 以 及 非 同 寻 
常 的 外 部 特征 (EBEK, MIRE., K., FAKK) ， 人 们 
后 来 又 从 这 个 没有 女性 患者 的 家 系 中 发 现 是 XX 染色 体 上 的 一 个 突变 引 
起 的 智力 落后 。 1969 年 ， 遗 传 学 家 户 布 斯 (Herb Lubs) 意外 地 注意 
到 ， 具 有 未 诊断 智力 落后 患者 的 细胞 在 一 种 维生素 (叶酸 ) 含量 较 低 
的 肉 汤 培 养 基 中 生长 时 , 它们 含有 看 似 断 裂 的 X 染 色 体 。 随后 10 年 
fa), 一 批 研究 小 组 从 独立 的 观察 出 发 ,在 了 解 智力 落后 方面 取得 了 非 
常 重要 的 进展 。 在 研究 较 大 的 州立 医疗 机 构 中 生活 的 智力 落后 患者 
的 细胞 过 程 中 ,研究 人 员 发 现 当 细 胞 在 不 含 叶酸 的 培养 基 中 生长 时 ， 
多 达 5% ~ 10% 的 细胞 具有 显微镜 下 可 观察 到 的 断裂 的 和 染色 体 。 

随 着 科学 家 们 的 研究 从 医疗 机 构 内 群体 转向 其 他 群体 时 ， 他 们 发 
现 脆性 X 综 合 征 是 智力 落后 的 一 种 常见 类 型 。 到 20 世纪 80 年 代 ， 
我 们 知道 大 约 1250 个 新 生男 孩 中 就 有 一 个 患 有 此 病 。 我 们 还 知道 他 
们 在 长 到 青春 期 之 前 看 起 来 还 相当 正常 ， 只 有 当 他 们 完全 脱离 童年 后 
面部 特征 才 变 得 古怪 ， 举 丸 变 得 非常 之 大 。 Wb, Asa, 
这 种 遗传 紊乱 是 不 一 定 的 。 一 些 人 几乎 没有 与 该 病 相关 的 特征 且 轻 
度 患 病 ， 而 其 他 人 也 许 会 表现 出 严重 的 智力 落后 。 

1987 年 ， 也 就 是 那 位 临床 遗传 学 家 评估 迈克 尔 - 奥 布 赖 夸 状况 的 
那 一 年 ， 科 学 家 们 还 没有 发 现 引 起 脆性 X 综 合 征 的 基因 ， 也 没有 人 知 
道 为 什么 这 种 疾病 有 这 么 大 的 表现 范围 (从 轻 度 到 严重 落后 ) 。 对 
脆性 X 综 合 征 的 检测 方法 很 好 ， 但 还 不 完善 ， 也 相当 昂贵 ， 它 尤其 难 
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以 用 于 胎儿 检测 ， 而 且 大 多 数 遗 传 实验 室 也 不 愿意 提供 这 方面 的 服 
务 。 在 发 育 迟 缓 不 可 解释 的 男孩 中 ， 如 果 医 生 对 其 进行 脆性 xX 
测 ， 其 结 采 为 阳性 的 机 会 约 为 2% ~ 3% 。 

20 世纪 90 年 代 期 间 ， 人 们 在 了 解 这 种 疾病 的 分 子 基础 方面 取得 
了 长 足 的 进步 。 今天 ， 我 们 知道 脆性 X 染色 体 是 由 XX 染色 体 长 臂 上 
的 一 个 异 弟 突变 所 致 。 CAG 组 成 的 碱 基 对 单元 通常 有 一 个 拷贝 数 范 
围 , 在 患者 中 ,拷贝 数 被 扩展 而 远 超出 正常 长 度 ， 破坏 了 该 基因 编码 
的 和 蛋白质。 现 已 发 现 大 概 有 10 多 种 其 他 神经 疾病 是 由 其 他 基因 中 类 
似 的 突变 所 致 。 尽管 脆性 XX 基因 已 被 克隆 ,我们 对 其 蛋白 质 所 执行 
的 生化 功能 还 知之 甚 少 。 

由 于 奥 布 赖 恩 夫 妇 所 生 的 儿子 均 患 该 病 ， 遇 瑟 琳 就 是 此 基因 的 扒 
带 者 。 在 她 的 卵细胞 形成 期 间 ， 两 条 X 染色 体 之 一 比 正 常 重复 单元 
要 长 。 遗憾 的 是 ， 她 的 每 个 儿子 都 来 自 携 带 该 突变 的 X 染 色 体 的 卵 
细胞 。 直到 这 次 作出 诊断 之 前 还 不 为 凯瑟琳 所 知 的 是 ， 她 有 1/4 的 可 
能 生 下 一 个 患 有 此 病 的 男孩 (1/2 生男 孩 的 可 能 性 乘 上 1/2 该 男孩 遗传 
此 突变 染色 体 的 可 能 性 ) 。 


不 当 出 生 与 不 当 生命 

奥 布 赖 恩 夫妇 的 诉讼 实质 上 是 认为 那 位 遗传 学 家 没有 对 迈克 尔 作 
出 脆性 六 综合 征 诊断 ， 从 而 使 他 们 丧失 了 有 关 人 信息， 这 些 信息 可 以 让 
他 们 规避 生 下 第 二 个 智力 落后 的 儿子 。 

美国 第 一 桩 不 当 出 生 官 司 发 生 在 20 世纪 60 年 代 后 期 ， 一 位 新 泽 
西 州 妇女 生 下 了 一 个 由 风疹 病毒 引起 的 严重 先天 缺陷 的 孩子 ， 她 后 来 
得 知 在 怀孕 第 15 周 时 她 的 产科 医生 已 诊断 出 她 被 风疹 病毒 感染 。 当 
时 ， 流 产 在 新 泽 西 州 是 违法 的 ， 这 一 事实 对 这 场 医疗 失当 官司 来 说 至 
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KER, 医生 争辩 道 ， 他 不 能 警告 这 名 妇女 这 个 孩子 有 严重 残疾 的 
风险 ， 因 为 她 车 知道 这 个 事实 后 唯一 可 以 采取 的 行动 是 违法 的 。 这 
名 产科 医生 最 终 说 了 这 场 官 司 ， 尺 管事 实 上 这 名 妇女 可 以 到 纽约 州 去 
合法 地 流产 。 

随后 几 年 内 ,法 律 风 气 有 了 很 大 的 改变 。 在 60 年 代 后 期 和 70 年 
代 初 期 ,着 干 上 诉 法 院 公 布 了 他 们 的 观点 ,在 涉及 医学 中 知情 同意 尺 
度 时 特别 强调 了 医生 披露 的 职责 。 1973 年 1 月 ， 美 国 最 高 法 院 宣判 
了 罗 诉 韦 德 案 (Roe v. Wade) ,承认 受 宪法 保护 的 隐私 权 ， 包括 了 妇 
女 流产 的 权利 。 随后 ， 通 过 产 前 检测 以 获得 用 于 染色 体 研 究 的 胎儿 
细胞 成 为 可 能 。 1975 年 ， 当 判定 一 桩 与 新 泽 西 州 案 看 起 来 一 样 的 风 
疹 病 毒 感染 诉讼 时 ， 得 克 了 萨 斯 高 等 法 院 裁 决 一 名 妇女 可 以 起 诉 她 的 医 
生 未 告 之 重要 的 风险 信息 。 

在 过 去 的 20 多 年 中 ， 已 有 超过 上 百 桩 妇女 状 告 医生 的 不 当 出 生 诉 
讼 。 广义 上 讲 ， 这 些 案 子 都 可 归 为 两 类 。 一 些 案子 (如 奥 布 赖 恩 案 ) 
诉 和 遗传 诊断 失当 一 一 医生 没有 作出 他 或 她 应 当 作 出 的 诊断 。 LY 
是 诉讼 人 控告 一 名 医生 没 能 对 一 个 妇女 提出 应 当 对 所 有 妇女 (不管 其 
家 族 史 如 何 ) 都 要 提出 的 警告 。 例如 ，35 岁 以 上 的 妇女 生育 因 唐 氏 综 
合 征 而 导致 的 智力 落后 婴儿 的 风险 比 25 岁 妇 女 要 高 得 多 。 该 炳 由 一 
条 多 余 的 21 号 染色 体 所 致 (通常 是 由 于 卵子 染色 体 在 减 数 分 裂 期 的 错 
误 分 裂 ) 。 如 果 对 一 位 妇女 进行 产 前 检测 ， 并 获得 胎儿 细胞 来 研究 ， 
唐 氏 综合 征 就 很 容易 诊断 。 在 20 世纪 70 年 代 末 期 和 80 年 代 初 期 ， 许 
多 州 的 高 等 法 院 都 认为 产科 医生 有 责任 警告 侍 妇 ， 发 生 唐 氏 综合 征 的 
风险 与 育龄 相关 。 如 果 一 位 妇女 生 下 目 病 婴儿 ， 并 证 明 医 生 没 有 警告 
过 她 ， 她 可 以 诉讼 不 当 出 生 案 ,并 可 能 获得 较 大 数额 的 赔偿 金 。 

法 院 为 界定 这 一 新 事物 非常 努力 。 法 官 们 对 伤害 的 性 质 和 损失 
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赔偿 范围 的 意见 极 不 一 致 。 不 像 大 多 数 诊断 失误 案 ， 在 不 当 出 生 诉 
讼 中 ， 医 生 不 能 被 控告 有 不 当 行为 或 引起 伤害 的 行为 。 例如 ， 患 唐 
氏 综合 征 孩 子 的 未 来 在 由 携带 21 号 染色 体 一 个 拷贝 的 精细 胞 穿 透 有 
两 个 拷贝 的 卵细胞 那 一 刻 就 被 决定 了 。 所 有 的 遗传 疾病 都 始 于 胚胎 
形成 期 。 这 一 基本 的 生物 学 事实 导致 几乎 所 有 的 州 法 院 都 拒绝 受理 
“不 当 生 命 ” 诉 讼 ， 它 与 不 当 出 生 案 常常 被 看 作 是 平行 的 。 

不 当 生命 案 源 于 相同 事件 , 但 不 像 不 当 出 生 案 中 妇女 是 原告 ,不 
当 生 命案 是 以 患 病 儿 童 为 案 名 的 。 事实 上 ， 在 不 当 生 命案 中 ， 孩 子 
身 为 原告 的 立场 是 : 若 医生 已 对 一 名 妇女 作出 适当 警告 ， 她 就 应 采取 
行动 避免 生 下 这 个 孩子 。 诉讼 所 坚持 的 是 ， 应 对 孩子 的 母亲 给 予 合 
适 的 治疗 ,但 车 如 此 ， 原 告 也 就 不 存在 了 。 在 很 多 法 官 看 来 ， 受 更 
这 样 的 诉讼 似乎 菜 订 了 些 。 法 官 们 一 再 地 反问 ， 如 何 能 将 一 个 因 遗 
传 疾病 而 “ 受 损 ” 的 生命 同一 个 不 存在 的 生命 进行 比较 呢 ? 

在 不 当 出 生 案 中 ， 赔 偿 问 题 给 许多 法 官 带 来 了 麻烦 ， 也 导致 州 法 
院 要 运用 不 同 手段 来 解决 不 同 范畴 的 实际 问题 。 大 多 数 法 院 的 分 析 
从 维护 一 个 智力 落后 或 患 其 他 疾病 孩子 的 利益 开始 。 在 计算 赔偿 过 
程 中 ， 福 利 部 分 算 作对 一 个 具有 严重 疾病 的 孩子 或 家 庭 的 巨大 心理 和 
社会 影响 的 补偿 。 在 许多 州 ， 法 官 并 不 会 因 医 生 未 能 对 有 明显 风险 
的 妇女 作出 警告 而 判 其 给 予 她 们 精神 赔偿 。 他 们 将 赔偿 金 的 额度 限 
定 在 养 大 这 样 的 孩子 所 需 的 特殊 开支 内 一 这 笔 数目 可 能 会 很 大 ,但 
比 起 给 予 其 他 类 型 的 “ 脑 损 伤 婴 儿 ” 动 辑 上 百 万 美元 的 赔偿 金 ， 还 是 


诉 A 
奥 布 赖 恩 案 历时 差不多 5 年 才 判 决 ， 该 案 最 终归 结 为 两 个 问题 。 
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1987 年 末 检 查 迈克 尔 的 那 位 临床 遗传 学 家 没有 建议 迈克 尔 去 做 脆性 X 
综合 征 检测 是 否 违反 了 诊断 的 标准 ? 那 位 遗传 学 家 和 其 他 医生 应 当 对 
迈克 尔 及 其 家 庭 给 予 更 严厉 的 重复 患 病 风险 警告 吗 ? 随 着 时 间 的 流 
逝 ， 双 方 都 投入 了 更 多 的 感情 和 财力 ， 所 有 和 解 的 期 望都 化 为 泡影 。 
此 案 开 庭 时， 陪审 团 由 12 位 男女 组 成 。 他 们 6 周 时 间 都 坐 在 狭 座 的 
法 庭 中 ， 面 对- 名 妇女 和 一 名 遗传 医生 。 这 名 妇女 认为 自己 遭受 了 
莫大 的 委 届 ， 而 遗传 医生 则 认为 自己 对 一 个 闵 手 的 病例 已 做 了 很 好 的 
工作 ， 也 给予 了 最 好 的 建议 ， 

随 着 反方 律师 将 大 量 的 病历 和 处 方 堆积 在 课 上 ， 传 唤 一 个 接 一 个 
的 证 人 ， 越 来 越 清 楚 的 是 ， 结 果 将 取决 于 陪审 团 如 何 看 待 近 10 年 前 
12 月 的 一 个 下 午 那 位 临床 遗传 学 家 所 做 的 一 切 。 他 对 迈克 尔 的 问题 
作 了 合适 的 评价 吗 ? 他 应 当 安排 一 个 脆性 六 检测 吗 ?他 对 奥 布 赖 恩 夫 
妇 提出 过 下 一 次 怀孕 的 风险 警告 吗 ? 为 了 确定 这 些 问题 陪审 团 不 得 
不 权衡 该 遗传 学 家 当时 所 用 的 标准 ， 而 不 是 现存 的 标准 。 原告 也 传 
唤 了 两 名 遗传 学 家 来 检查 1987 年 对 一 个 不 可 解释 的 发 育 迟 组 儿童 进 
行 遗 传 评价 的 实用 标准 。 我 当时 是 这 次 庭 辩 的 一 名 专家 证 人 。 

原告 律师 喜欢 穿 浅 色 的 苏格兰 花 格 运动 衫 ,他 是 一 位 很 有 经 验 的 
医疗 失当 案 律师 ， 他 对 此 案 索 赔 2000 万 美元 。 他 不 想 留任 何 死角 ， 
花 了 两 整 天 去 看 他 请 的 两 位 专家 证 人 的 证 词 。 他 们 提出 了 三 个 要 点 : 
(1) 依 他 们 的 看 法 ， 对 一 个 临床 遗传 学 家 来 说 ，1987 年 未 评价 一 个 
不 可 解释 的 发 育 迟 缓 男孩 的 常规 标准 是 需要 安排 做 脆性 XX 染 色 体检 
测 的 ; (2) 即使 没有 这 样 的 标准 ， 由 于 迈克 尔 的 面部 表现 出 这 种 病 的 
病征 ,遗传 学 家 应 该 安排 做 这 样 的 检测 ; G) 医生 没有 适当 地 警告 奥 
布 赖 恩 夫妇 ， 当 孩子 有 未 知 原因 的 严重 发 育 障碍 时 ， 下 次 怀孕 时 重复 
出 现 的 可 能 性 高 达 1/4, 
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我 是 庭审 第 27 天 早上 被 传唤 的 第 一 个 证 人 。 原告 律师 几 个 月 前 
罢免 了 我 ， 当 时 他 问 了 我 几 个 小 时 关于 这 些 问 题 的 看 法 。 他 准确 地 
知道 辩 方 律师 会 问 我 ,我 会 起 样 回答 ， 又 该 反 询问 什么 。 在 检查 我 
作为 一 个 专家 所 建立 的 信誉 后 ， 辩 方 律师 很 快 就 进入 到 已 经 持续 很 长 
时 间 的 庭审 中 。 他 允许 专家 提供 专业 观点 。 在 一 个 很 轻松 的 环境 
中 ,他 就 像 一 个 骑 师 熟悉 山 撕 一 样 ， 了 人 解 到 我 的 观点 ， 即 1987 年 秋天 
对 一 个 严重 发 育 述 缓 男 孩 的 每 一 种 评价 都 还 没有 硬性 要 求 做 脆性 X 
检查 。 那 位 临床 遗传 学 家 已 经 作 了 一 个 细致 而 全 面 的 评价 以 及 理由 
充分 的 决定 ,而 且 在 医学 记录 本 上 写 了 咨询 意见 ， 清 楚 地 表明 他 已 经 
恰当 地 警告 过 这 个 家 庭 未 来 怀孕 的 风险 。 

对 我 的 直接 访问 的 一 个 关键 点 是 我 曾经 〈 出 于 与 这 个 案子 有 关 的 
理由 ) 让 几 百 个 临床 遗传 学 家 决定 他 们 对 于 应 用 常规 脆性 X 检 测 的 看 
法 。 1991 年 之 后 已 有 大 量 的 案例 被 评价 ,这 一 年 人 们 已 经 将 “ 後 
=” ”基因 克隆 ,而 且 有 一 个 新 的 更 精确 的 DNA 检测 工具 投入 应 用 ， 
临床 遗传 学 家 应 当 要 求 做 脆性 X 检 测 ， 不 管 病 人 的 家 族 史 和 病征 检查 
结果 如 何 。 然而 ,大 多 数 人 也 相信 1987 年 并 没有 什么 标准 要 求 做 这 
样 的 检测 。 对 我 的 询问 仅 用 了 大 约 两 小 时 。 

原告 律师 面临 一 个 关键 的 决定 。 基于 有 关 我 对 陪审 团 的 影响 力 
以 及 我 怎样 对 竺 他 的 交叉 请 问 ， 他 可 以 决定 要 么 同意 我 的 证 词 ， 要 
么 与 我 斗争 。 如 果 他 说 : “KE, KAT”, 我 就 下 台 ， 直 接 离 
开 法 院 ， 开 始 从 陪审 团 的 记忆 中 消失 。 随 着 时 光 流 逝 和 庭审 的 继 
续 ， 我 的 观点 的 影响 力也 许 会 减弱 。 我 并 没有 站 很 长 时 间 。 如 果 
陪审 团 接受 我 所 说 的 是 正确 的 ， 原告 将 输 掉 这 场 官司 。 要 求 2000 
万 美元 赔偿 的 律师 什么 也 得 不 到 。 他 用 头脑 计算 几 秒 钟 之 后 发 现 没 
有 其 他 人 是 有 利害 关系 的 ， 他 决定 攻击 我 的 观点 , 希望 减少 其 在 陪 
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审 团员 脑 子 中 的 分 量 。 

在 随后 4 个 小 时 的 大 多 数 时 间 里 ， 这 个 对 我 的 观点 中 薄弱 环节 相 
当 清楚 的 律师 不 断 强调 这 一 点 。 脆性 X 综 合 征 是 智力 落后 最 常见 的 遗 
传 形式 吗 ? 是 的 。 临床 遗传 学 家 在 1987 年 知道 这 一 点 吗 ? 是 的 。 染 
色 体检 测 对 患者 有 效 吗 ? 是 的 。 它 已 是 可 行 的 吗 ?” 是 的 。 那么 ,为 
什么 临床 遗传 学 家 没有 安排 这 样 一 种 检测 而 不 算 诊 断 失当 呢 ? 

每 条 推理 看 起 来 都 天 衣 无 颖 ,但 在 一 个 案子 中 ,你 不 能 用 今天 的 
知识 去 推断 10 年 前 发 生 的 事 。 遗传 学 家 在 1987 年 知道 脆性 X 综合 
征 ， 但 绝 不 像 1997 年 知道 的 那么 多 。 染色 体检 测 也 是 可 行 的 ， 但 它 
十 分 员 贵 且 不 方便 ， 用 它 对 发 育 迟 缓 的 男 童 进 行 检测 ， 很 可 能 100 例 
中 仅 有 3 名 左右 会 被 诊断 出 有 脆性 X 综 合 征 。 换言之 ,一 个 临床 遗 
传 学 家 所 见 的 病人 样本 数 相 对 不 多 ， 而 且 这 些 病人 中 的 大 多 数 本 就 未 
得 到 明确 诊断 ， 所 以 ， 即 使 他 要 求 病人 去 做 脆性 X 检 测 ， 可 能 十 几 年 
中 仅 能 检测 出 一 个 阳性 病例 。 但 在 我 看 来 ， 那 位 遗传 学 家 已 经 作 了 
一 个 评价 。 他 已 经 仔细 考虑 了 迈克 和 尔 的 面部 特征 ， 并 将 它们 归结 为 
家 族 性 的 而 不 是 脆性 X 综合 征 的 。 回 过 头 来 看 ， 他 是 错 了 ， 但 他 当 
时 所 作 决 定 的 过 程 是 对 的 。 我 坚持 认为 ， 确 保 他 可 靠 的 唯一 方法 是 
当时 的 诊断 标准 是 否 要 求 所 有 的 医生 评价 像 迈克 尔 这 样 的 孩子 时 必须 
安排 做 脆性 和 检测 。 在 我 看 来 ， 当 时 不 存在 这 样 的 标准 。 陪审 团 同 
BT. 在 我 作证 一 周 后 ， 辩 方 律师 打 电话 告诉 我 ， 仅 仅 休 庭 讨论 两 
个 小 时 后 ， 陪 审 团 就 作出 了 对 辩 方 有 利 的 裁决 。 

这 个 案子 的 利害 关系 比 它 已 经 显现 的 还 要 大 。 在 美国 ， 从 1984 
年 到 1991 年 的 7 年 间 ， 每 年 大 约 有 10 000 ~ 15 000 名 新 生 儿 患 有 脆性 
X 综合 征 ,大 多 数 并 未 被 诊断 ， 他 们 在 童年 期 都 很 好 。 在 上 千 个 案 
例 中 ， 他 们 的 父母 并 不 知道 其 遗传 风险 , 生 了 更 多 有 患 病 风险 的 和 防 
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子 。 女孩 也 一 样 ， 具 有 这 种 病 的 温和 型 (不 太 严重 的 病情 ， 因 为 另 
一 条 正常 的 XX 染色 体 在 体 细胞 中 抵消 了 有 突变 的 一 条 X 染色 体 ， 就 
像 在 血 友 病 、 肌 肉 萎缩 症 中 一 样 ) 。 有 成 千 上 万 个 家 庭 ， 其 中 两 个 
孩子 都 患 脆性 X 综合 征 。 如 果 奥 布 赖 恩 一 家 赢 了 这 场 官 司 ， 上 百 个 
具有 类 似 情况 的 家 庭 也 会 打 不 当 出 生 的 官司 。 奥 布 赖 恩 诉讼 可 能 会 
在 每 个 州 重复 。 

每 一 个 争论 医学 诊断 标准 的 官司 都 比 两 个 政党 之 间 的 争吵 还 要 厉 
害 。 这 是 有 关 社 会 政策 的 争论 。 从 某 些 观点 出 发 ， 确 定 一 名 专家 医 
生 错 在 只 给 出 建议 而 不 是 安排 容易 做 到 的 检测 是 对 的 ， 但 我 们 应 该 首 
先 形成 一 个 大 体 一 致 的 看 法 ， 即 怎样 决定 他 在 某 个 时 刻 就 要 这 样 做 。 
我 知道 这 样 做 的 最 好 途径 是 要 求 专家 集体 决定 他 们 自己 的 事情 ， 然 后 
才 公布 他 们 的 决定 并 依 此 行事 。 不 当 出 生 诉 讼 是 一 个 痛苦 的 而 且 并 
不 有 效 的 决定 社会 政策 的 方法 。 它们 本 质 上 是 回潮 性 的 ， 每 一 个 负 
面 效应 的 发 现 都 会 响 彻 大 地 ， 激 发 更 多 的 诉讼 。 


| 林肯 的 DNA | 








第 二 篇 ”行为 


”是 基因 令 我 们 如 此 吗 ? 





克 雷 珀 林 。 (照片 来 自 美 国 国立 医学 图 书馆 ) 





9. 精神 疾病 
有 多 少 是 遗传 的 ? 


躁 狂 抑郁 症 

室 夕 法 尼 亚 州 的 兰 开 斯 特 县 有 着 连 纺 起 伏 的 山岳 和 美丽 的 田野 ， 
那里 看 上 去 与 躁 狂 抑 郁 钙 (manic-depressive illness) 的 遗传 学 研究 似 
平 没 有 关系 ， 但 这 个 迷人 的 地 方 却 是 一 个 特殊 群体 一 一 阿 米 什 和 人 (the 
Old Order Amish) WRS, 他 们 独特 的 生活 方式 引起 了 遗传 学 家 的 特殊 
POR, 阿 米 什 人 已 在 兰 开 斯 特 县 居住 了 将 近 200 年 ， 是 虔诚 、 严 谨 而 
勤劳 的 德国 移民 的 后 高。 纵然 被 现代 文明 所 包围 ， 他 们 仍然 遵循 着 传 
统 的 耕地 播种 方式 。 现 有 的 1.2 万 名 阿 米 什 人 都 是 18 世纪 初 移民 美国 
的 30 多 人 的 后 代 ， 而 且 他 们 只 在 自己 的 生活 圈子 中 寻找 伴 但 ， 所 以 阿 
米 什 和 人 具有 与 众 不 同 的 人 口 结构 一 一 其 遗传 成 分 在 历代 没有 受到 太 大 
的 扰乱 。 此 外 ， 若干 罕见 遗传 疾病 的 患 病人 数 在 他 们 之 中 不 断 增长 ， 
包括 一 种 侏儒 症 。 这 使 得 大 约 50 年 前 , 约翰. 堆 普 金 斯 大 学 医学 院 
的 麦 库 西 克 (Victor McKusick) 博士 开始 研究 这 个 群体 。 随 着 基因 图 
谱 技 术 的 改进 ， 麦 库 西 克 认识 到 阿 米 什 和 人 无疑 是 一 个 理想 的 研究 对 
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象 ， 尤其 是 对 复杂 遗传 病 (如 精神 病 等 ) 相关 基因 进行 定位 的 研究 。 
并 不 是 说 精神 疾病 在 阿 米 什 人 中 更 为 普遍 ,而 是 说 在 他 们 中 更 容易 确 
定 其 遗传 影响 。 

20 世纪 70 年 代 早 期 ， 麦 库 西 克 的 一 个 学 生 埃 格 兰 (Janice Ege- 
land) 博士 一 现在 是 迈阿密 大 学 的 精神 病 学 家 一 -决心 投入 大 量 的 
时 间 和 精力 去 取得 阿 米 什 人 对 她 这 个 外 来 者 的 信任 ， 从 而 可 以 接近 他 
们 来 研究 躁 狂 抑 郁 症 (也 被 称 为 双 相 情绪 病 或 者 双 相 情 绪 失 调 ) 。 
埃 格 兰 用 了 将 近 10 年 的 时 间 才 建立 起 与 阿 米 什 人 的 关系 ,至今 这 关 
系 已 持续 了 近 30 年 。 

严重 抑郁 症 是 西方 医学 界 最 无 能 为 力 又 消耗 财力 且 容 易 误 诊 的 疾 
病 之 一 ， 踩 狂 抑郁 症 是 严重 抑郁 症 的 一 种 形式 。 1993 年 的 一 项 研究 
表明 ,每 年 约 有 1100 万 美国 体 患 临床 抑郁 症 ， 使 得 他 们 总 共 缺 勤 
多 达 2.9 亿 天 ， 而 美国 经 济 每 年 也 至 少 因此 损失 430 亿美 元 (包括 在 
工作 上 的 损失 以 及 社会 福利 的 支出 ) ， 仅 次 于 心脏 病 带 来 的 损失 。 
在 1100 万 临床 抑郁 症 患 者 中 ， 大约 180 万 是 躁 狂 抑郁 症 患 者 。 最 近 的 
估计 更 是 将 这 个 数字 提高 到 了 250 万 。 

每 个 人 都 有 过 悲伤 或 者 失落 的 感觉 ， 所 以 会 对 那些 被 严重 抑郁 症 
困扰 的 人 们 产生 共鸣 和 同情 。 而 踩 狂 抑郁 症 是 一 种 更 难 理解 的 精神 
疾病 。 在 亢奋 或 者 说 躁 狂 的 状态 下 ， 病 人 可 能 连续 好 几 天 都 无 法 和 
睡 。 患 有 诸如 欣 快 症 等 精神 病 的 人 会 用 好 几 个 小 时 去 筹划 做 些 荒 雇 
夸张 或 者 十 分 思 怠 的 事情 。 对 癫狂 最 著名 的 描述 来 自作 家 比尔 斯 
(Clifford Beers) 的 亲身 体验 。 当 处 于 癫狂 高 潮 时 ， 他 感到 了 一 种 不 
可 遏制 的 想 要 写 信 的 冲动 ， 此 时 的 行为 也 远 超出 常理 范畴 。 如 果 给 
他 大 量 的 纸张 ， 他 能 写 出 和 走廊 一 样 长 的 信 。 比尔 斯 曾 有 一 次 写 出 
一 封 长 达 100 英尺 的 信 ， 有 时 还 能 连续 不 断 以 每 小 时 至 少 1800 个 单词 
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的 速度 写 上 好 几 个 小 时 。 我 还 是 医科 学 生 时 曾 遇 到 过 与 此 十 分 相似 
的 情况 。 那 时 我 被 安排 照顾 一 个 处 于 癫狂 状态 的 人 ， 在 被 送 进 医 院 
之 前 ,他 连续 48 个 小 时 都 在 反复 拆 装 一 台 正 常 运 转 的 冰箱 。 

躁 狂 抑 郁 症 并 不 是 一 种 典型 的 孟 德 尔 遗 传 病 。 但 许多 躁 狂 抑 郁 
症 患 者 都 有 亲属 同 患 此 病 或 患 有 单 相 搞 郁 症 (忧郁 但 不 躁 狂 ) 。 阿 
米 什 和 人 患 躁 狂 抑 郁 症 的 风险 并 不 是 特别 高 ， 但 埃 格 兰 博 士 及 其 他 研究 
者 之 所 以 要 在 阿 米 什 和 人 中 研究 这 种 复杂 疾病 的 遗传 性 ， 是 有 充足 理由 
的 。 阿 米 什 人 大 都 是 几 世 同 堂 的 大 家 族 ， 他 们 从 不 喝酒 也 很 少 吃 药 
(这 些 通 常会 混淆 抑郁 症 的 临床 诊断 ) ， 而且 他 们 一 般 都 是 近亲 结 
婚 ， 这 就 意味 着 如 果 一 个 家 族 中 有 几 人 得 了 同一 种 遗传 病 的 话 ， 这 些 
病例 极 可 能 是 同一 个 基因 的 遗传 因素 所 致 。 

20 世纪 30 年 代 起 ， 欧 洲 精神 病 学 家 就 开始 研究 某 些 抑郁 狂 以 及 
踩 狂 抑郁 症 在 人 群 中 的 流行 情况 。 在 几 个 不 同 国家 的 研究 所 得 结 末 
非常 一 致 。 这 些 结果 表明 ， 约 200 个 成 年 人 中 就 有 一 个 存在 严重 的 
精神 障碍 。 踩 狂 抑郁 症 患 者 的 亲属 震 患 此 病 的 概率 会 比 平 靛 人 高 ， 
为 了 证 明 该 临床 印象 ， 很 多 精神 病 学 家 开始 进行 家 族 研 究 。 RR 
究 的 关键 是 以 足够 多 的 人 群 为 样本 ,全面 比较 在 先 证 者 (第 一 个 患 上 
此 病 并 值得 关注 的 人 ) 出 现 之 后 ， 其 近亲 患 上 同样 疾病 的 概率 。 在 
20 世纪 60 年代 前 就 已 进行 的 主要 研究 一 一 大 部 分 也 都 是 在 欧洲 进行 
的 一 一 获得 了 一 致 的 结果 。 A A OT A E AA AS AA 
率 很 可 能 比 常人 要 高 出 20 倍 。 在 单 相 或 者 双 相 抑郁 症 病人 的 父母 、 
兄弟 姐妹 或 者 孩子 中 ，110 的 人 也 为 抑郁 症 所 百 。 

20 世纪 70、 80 年 代 间 ， 人 们 对 抑郁 症 进行 了 更 系统 且 严 谨 的 人 研 
究 ， 发 现 躁 狂 抑郁 症 患 者 的 近亲 患 上 此 病 的 概率 十 分 高 。 早期 研究 
虽然 表明 ， 单 相 抑郁 症 患 者 的 近亲 比 常人 更 容易 染 上 严重 抑郁 症 ， 但 
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是 70、80 年 代 的 研究 却 没有 发 现 更 多 的 证 据 。 总 的 来 看 ，1985 年 前 
的 各 种 家 族 研究 均 强 有 力 地 表明 了 躁 狂 抑郁 定 比 一 般 的 单 相 抑 邦 症 具 
有 更 多 的 遗传 负荷 * 。 先前 和 近来 的 研究 不 同 的 一 个 重要 原因 就 是 
现 阶段 对 双 相 抑郁 症 的 诊断 较 之 从 前 更 为 严谨 了 。 一 些 在 1940 年 被 
诊断 为 患 有 躁 狂 抑郁 症 的 人 在 今天 看 来 也 许 是 被 误诊 的 。 

除了 家 族 研究 ， 其 他 在 精神 病 遗 传 学 上 用 途 广泛 的 研究 工具 也 能 
用 于 检测 双生 子 中 疾病 的 成 对 一 致 率 。 这 个 复杂 的 术语 描述 了 一 个 
非常 简单 的 统计 量 ， 即 在 一 个 实验 组 中 , 将 双生 子 均 患 此 病 的 对 数 除 
以 双生 子 中 至 少 一 人 患 此 病 的 对 数 所 获得 的 值 。 若 一 致 率 为 1.0， 则 
说 明 患 病原 因 完 全 是 遗传 所 致 ， 若 该 比值 为 0， 则 表明 不 受 遗 传 影 
响 。 通过 比 对 异 卵 双 生子 和 同 卵 双生 子 间 的 一 致 率 ,研究 人 员 推 导 
出 一 个 关于 独特 表 型 遗传 率 的 测度 。 即便 考虑 到 环境 因素 的 作用 ， 
在 同 卵 双生 子 之 间 极 高 的 一 致 率 也 足以 说 明 其 受 遗 传 影响 之 大 。 有 
些 观点 认为 双生 子 行为 上 的 很 多 相似 性 应 该 归 因 于 他 们 共同 环境 的 影 
响 。 为 了 反 驶 上 述 观 点 ， 近 来 人 们 开始 着 力 于 研究 分 开 抚 养 的 同 卵 
双生 子 的 特性 。 大 多 数 有 关 双 生子 患 上 躁 狂 抑 郁 症 概率 的 研究 早 在 
1960 年 之 前 就 已 完成 ， 结 果 表 明 ， 同 卵 双 生子 躁 狂 抑郁 症 的 一 致 率 
(大 约 有 0.8) 远 高 于 异 卵 双生 子 (大 约 为 0.1 至 0.2) ， 再 次 说 明了 遗 
传 因素 对 躁 狂 抑 郁 症 作 用 很 大 。 

另 一 种 用 来 研究 精神 病 遗 传 率 的 流行 病 学 工具 就 是 领养 孩子 的 研 
究 。 常用 的 方法 是 确定 一 组 从 小 就 被 收养 后 来 又 被 诊断 出 患 有 特殊 
精神 病 的 孩子 ， 然 后 比较 其 养父 母 和 亲生 父母 的 患 病 率 。 遗传 学 假 
设 认 为 ， 比 起 养父 母 来 ， 亲 生父 母 将 更 有 可 能 患 病 。 由 于 对 躁 狂 抑 


* 指 一 个 群体 由 于 有 害 基因 的 存在 而 使 其 适合 度 降低 的 现象 。 一 一 译 老 
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郁 症 的 这 类 研究 并 不 多 ， 对 这 个 遗传 假说 的 支持 也 就 显得 较 弱 。 

20 世纪 80 年 代 早 期 和 中 期 , 分子 生物 学 家 在 人 类 染色 体 上 的 
DNA 标 记 定 位 方面 取得 了 重大 进步 。 而 分 子 图 谱 技 术 的 发 展 也 使 发 
现 致 病 基 因 的 方式 有 了 革命 性 的 进步 。 临床 研究 者 现在 可 以 研究 在 
数 代 同 堂 的 大 家 庭 中 是 和 否 存在 某 种 疾病 ,并 且 可 将 诊断 结果 与 特有 
DNA 标记 的 存在 或 缺失 联系 起 来 。 如 果 好 几 代 患者 基本 上 都 拥有 同 
样 的 一 对 标记 ， 表 明 这 种 疾病 很 大 程度 上 受 定位 于 这 对 标记 间 的 一 个 
基因 影响 (如果 不 是 直接 导致 的 话 ) 。 第 一 条 用 来 研究 是 否 存 在 致 
病 基因 的 染色 体 是 X 染 色 体 , 它 也 是 最 容易 进行 研究 的 一 条 染色 体 ， 
因为 来 源 于 此 的 遗传 病 一 般 只 影响 男性 。 有 人 提出 这 样 一 种 假说 : 
某 些 躁 狂 抑郁 症 应 归 因 于 一 些 与 X 染 色 体 连锁 的 基因 。 现在 已 有 许 
多 研究 正在 对 此 假说 进行 检验 。 尽管 这 个 问题 尚未 得 以 解决 ,证据 
在 总 体 上 也 并 未 给 人 以 深刻 印象 ,但 已 有 研究 的 确 发 现 了 支持 这 个 假 
说 的 证 据 一 一 一 项 在 以 色 列 进行 的 研究 发 现 ， 有 5 个 耶路撒冷 家 族 患 
有 的 疾病 与 和 染色体 连锁 基因 有 关 。 

1987 年 ， 埃 格 兰 博 士 和 她 的 同事 们 在 《自然 》 (Nature) 杂志 上 
发 表 了 一 篇 论文 ， 论 述 了 使 阿 米 什 人 易 串 躁 狂 抑郁 镍 的 基因 定位 于 
11 号 染色 体 的 一 个 小 区 域 中 , 这 为 上 述 假说 提供 了 充足 的 证 据 。 这 
篇 论文 建立 在 对 来 自 同一 大 家 族 的 81 个 个 体 的 临床 和 基于 DNA 的 研 
究 之 上 。 该 文 指出 ， 该 家 族 的 14 个 患 有 明显 精神 障碍 的 人 中 , 有 11 
个 为 躁 狂 抑 郁 症 。 这 份 报告 是 最 早 通过 搜索 整个 人 类 基因 组 来 寻找 
基因 连锁 证 据 的 一 项 尝试 ， 发 现 那些 具有 占 优势 的 传播 模式 以 及 略 高 
的 外 显 率 (使 疾病 显现 的 可 能 性 ) 的 基因 导致 了 该 病 的 发 生 。 这 篇 
文章 的 证 据 如 此 有 力 以 至 于 科学 家 们 大 力 推崇 : “一 个 简单 的 遗传 机 
制 就 能 解释 躁 狂 抑郁 症 在 家 系 中 的 传播 ， 这 应 该 能 促进 对 其 他 常见 临 
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床 症状 的 类 似 研究 。” 

该 论文 令 科学 家 和 公众 产生 了 浓厚 的 兴趣 ,但 在 同一 期 《自然 》 
上 发 表 的 另 两 篇 论文 却 并 没有 找到 证 据 证 明 在 11 号 染色 体 上 存在 与 
躁 狂 抑 郁 症 相关 的 基因 ， 这 个 事实 令 该 领域 研究 有 些 止步 不 前 。 对 
这 样 一 种 复杂 而 又 常见 的 疾病 而 言 ， 出 现 遗 传 异 质 性 (若干 不 同 基因 
中 的 任何 一 个 变化 都 可 能 成 为 原因 ) 一 点 也 不 令 人 意外 。 躁 狂 抑郁 
证 的 易 感 性 可 能 是 由 于 某 种 生化 过 程 的 缺陷 所 致 ， 很 可 能 几 个 不 同 的 
基因 与 此 有 关 。 人 们 在 精神 病 学 研究 方面 已 取得 了 一 些 进步 ， 一 些 
评论 为 精神 病 学 新 纪元 的 到 来 而 欢欣 鼓舞 。 但 另 一 方面 ， 就 像 有 人 
提出 的 ,新闻 报 道 给 人 的 印象 就 是 “随心 所 欲 ”。 遗憾 的 是 ， 科 学 
的 光环 没有 维持 多 久 。 

不 到 两 年 ， 对 同一 个 阿 米 什 家 族 的 进一步 研究 促使 科学 家 们 推翻 了 
他 们 曾经 得 出 的 躁 狂 抑郁 症 与 11 号 染色 体 上 的 一 个 基因 有 关 的 结论 。 
在 重新 分 析 该 家 族 时 ， 科 学 家 们 (包括 一 些 参 与 上 一 次 研究 的 小 组 成 
员 ) 从 两 个 方向 扩展 了 外 显 率 , 新 加 入 了 37 个 个 体 ， 又 诊断 出 了 两 名 串 
有 双 相 抑郁 症 的 家 族 成 员 。 在 DNA 标记 方面 ,他 们 也 进行 了 更 为 细致 
的 研究 。 其 间 ， 至 关 重要 的 是 对 两 名 DNA 标记 显示 不 应 患 有 此 病 的 
家 族 成 员 的 健康 状况 作出 的 诊断 。 通过 这 些 新 发 现 目前 已 能 确定 ， 躁 
狂 抑郁 症 的 致 病 基因 绝 不 可 能 在 11 号 染色 体 上 ! 正如 参与 了 前 后 两 次 
研究 的 耶鲁 大 学 群体 遗传 学 家 基 德 (Ken Kidd) 在 《纽约 时 报 》 (New 
York Times) 上 所 言 ， “这 就 意味 着 我 们 又 得 重头 来 过 了 。” 

时 光 飞 逝 ， 基 德 的 话 又 过 去 了 12 年 。 尽管 在 基因 图 谱 技 术 方 
面 ， 我 们 已 取得 激动 人 心 的 进展 ,但 依然 没有 人 能 找到 关于 引发 躁 狂 
抑郁 症 的 基因 的 确切 证 据 。 那么 ,是 不 是 意味 着 根本 就 没有 这 样 一 
个 基因 呢 ? 答案 是 否定 的 。 它 所 传达 的 信息 应 该 是 对 精神 病 遗 传 
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性 的 研究 是 一 项 十 分 艰难 的 挑战 ， 同 样 也 将 为 分 析 基 因 在 疾病 中 所 起 
作用 提供 范例 。 这 些 疾 病 通常 受 强烈 的 环境 因素 影响 ,在 发 病 和 临 
床 表现 上 , 年龄 跨度 都 很 大 。 对 这 些 疾病 的 诊断 即使 是 专家 之 闻 也 
存在 争议 。 眼下 令 我 们 感到 不 安 的 是 ， 我 们 虽然 知道 躁 狂 抑 邦 症 在 
某 些 情况 下 受 遗 传 因 素 的 影响 很 大 ,但 我 们 却 不 知晓 它 究 竟 是 什么 。 
在 为 家 庭 提供 咨询 服务 时 ， 我 们 不 得 不 引述 与 他 们 可 能 相关 也 可 能 无 
关 的 经 验 性 风险 数据 。 

最 终 ， 我 们 将 会 发 现 并 充分 了 解 与 踩 狂 抑郁 症 密切 相关 的 基因 。 
1993 ÆR, 查尔斯 A- 达 纳 基金 会 (Charles A Dana Foundation) 决 
定 赞助 250 万 美元 给 寻找 这 一 “ 擎 事 ”基因 的 组 织 ,这 在 确证 基因 作 
用 的 过 程 中 堪 称 大 手笔 。 这 笔 基 金 分 别 捐助 给 了 约翰 : 霍 普 金 斯 大 
学 、 斯 坦 福 大 学 以 及 冷泉 港 实验 室 ， 使 得 他 们 可 以 作 细 致 的 调查 。 
在 这 一 研究 计划 中 ， 最 重要 的 一 点 就 是 约翰 霍 普 金 斯 大 学 的 精神 病 
学 家 所 面临 的 一 项 任务 一 -收集 50 个 家 族 的 信息 ， 每 个 家 族 中 至 少 
要 有 3 人 被 明确 诊断 为 患 有 双 相 抑郁 症 。 这 项 任务 耗 时 近 4 年 才 得 
以 完成 。 此 后 ， 斯 坦 福 大 学 的 分 子 生 物 学 家 开始 着 手 利 用 上 百 个 
DNA 标记 来 寻找 家 族 患 病 与 否 同 确定 的 标记 组 合 之 间 的 关联 。 一 个 
临床 与 分 子 的 整合 数据 库 目 前 由 位 于 纽约 的 冷泉 港 实验 室 管理 。 


精神 分 裂 症 

有 些 人 认为 ,西方 社会 最 具 破 坏 力 的 疾病 是 精神 分 裂 症 (schizo- 
phrenia) ,而 不 是 心脏 病 或 者 癌症 。 19、 20 世纪 之 交 ， 两 位 德国 精神 
病 学 家 一 一 克 雷 珀 林 (Emil Kraepelin) 和 布 治 伊 勒 (Eugene Beuler) 率先 
对 该 病 进行 了 确切 的 描述 ， 并 在 1911 年 将 此 病 命名 为 精神 分 裂 症 。 其 
主要 症状 为 脐 想 、 产 生 错 觉 、 思 维 混乱 、 多 虑 、 消 极 、 行 为 不 当 ， 此 外 
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还 经 常 表现 为 萎靡 不 振 或 易 激动 。 我 们 今天 常常 会 忽略 的 一 个 问题 是 ， 
布 洛 伊 勒 在 提 到 这 种 疾病 时 用 的 是 复数 。 他 已 经 认识 到 该 病 至 少 存 在 4 
种 类 型 ， 并 推测 在 任何 一 种 类 型 中 , 遗传 因素 都 起 着 重要 作用 。 

20 世纪 50 年 代 的 美国 ,精神 分 裂 症 患者 在 医院 接受 治疗 的 时 间 
比 其 他 任何 疾病 的 患者 都 长 。 五 六 十 年 代 ， 由 于 大 量 抗 精神 病 药物 
的 发 展 ， 数 万 名 原来 只 能 长 期 在 医院 接受 治疗 的 精神 病 患者 能 够 回 家 
接受 照料 ， 或 者 生活 完全 自理 。 不 过 ,这 类 疾病 的 患者 依然 要 比 其 
他 患者 在 医院 待 更 长 时 间 。 精神 分 裂 症 首次 发 病 多 在 十 几 岁 ， 一 生 
中 患 病 的 概率 约 为 1% 。 

尽管 精神 分 裂 症 通常 发 生 于 无 此 病史 的 家 族 的 某 个 成 员 中 ， 但 一 
些 重要 的 家 族 病 例 仍 显示 出 很 高 的 家 族 性 遗传 。 精神 病 学 家 反复 研 
究 了 这 些 家 族 性 遗传 群 后 推测 ， 若 父母 中 有 一 人 和 患 有 精神 分 裂 症 ， 其 
子女 患 病 的 可 能 性 约 为 10% ~ 15% 。 在 较为 少见 的 父母 同 患 精神 分 
裂 症 的 情况 中 , 子女 患 病 的 概率 接近 40% 。 精神 分 裂 症 患者 的 兄弟 
姐妹 忧患 的 可 能 性 约 为 5% ~ 10% ， 堂 表 业 亲 上 患 病 的 概率 则 为 其 一 
半 , 恰好 与 遗传 假说 推测 的 一 致 。 

双生 子 研究 同样 发 现 同 卵 双生 子 的 精神 分 裂 症 -- 致 率 比 异 卵 双生 
子 高 出 许多 。 同 卵 双生 子 的 终生 一 致 率 有 60% ~ 70%, T XIF IPX 
生子 而 言 ， 其 中 之 一 患 有 精神 分 裂 症 的 话 ， 另 一 名 一 生 中 患 上 此 病 的 
概率 为 10% ~ 15% 。 当然 , 这 依然 远 高 于 普通 人 群 参 患 精神 分 裂 症 
的 概率 。 对 领养 子女 患 精神 分 裂 症 的 研究 进行 得 不 多 ， 所 获得 的 结 
果 都 支持 此 病 存 在 遗传 影响 的 说 法 ， 但 都 不 太 有 说 服 力 。 

正如 研究 双 相 抑郁 症 一 样 ， 分 子 生 物 学 的 进展 也 激励 着 科学 家 们 
去 进行 寻找 精神 分 裂 症 致 病 基因 的 相关 研究 。 有 关 躁 狂 抑郁 症 的 论 
XF 1998 年 发 表 之 后 ， 接 吧 而 来 的 就 是 关于 精神 分 裂 症 的 研究 。 研 
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究 表明 ，5 号 染色 体 上 存在 与 精神 分 裂 症 易 感 性 相关 的 基因 ， 这 个 结 
果 也 同样 发 表 在 《 目 然 》 上 。 这 项 研究 起 因 于 一 个 十 分 不 寻常 的 病 
例 。 一 名 患 有 精神 分 裂 症 的 中 国 男子 及 其 侄子 在 5 号 染色 体 上 有 一 
小 部 分 与 1 号 染色 体 相 粘连 。 对 他 们 患 上 精神 分 裂 症 的 一 个 合理 解 
释 是 染色 体重 排 致使 该 处 DNA 突变 ， 从 而 破坏 了 某 个 与 防止 精神 分 
裂 症 有 关 的 基因 。 

科学 家 们 在 致力 于 5 号 染色 体 的 基因 作 图 的 工作 中 ， 对 5 个 冰 咏 
家 族 及 2 个 英国 家 族 进 行 研究 ， 这 些 家 族 至 少 有 3 代 人 都 为 精神 分 裂 
症 所 困扰 。 精神 病 学 家 会 诊 了 104 个 家 族 成 员 并 用 同一 标准 对 其 中 
的 39 人 进行 了 诊断 ， 再 用 更 严格 的 诊断 标准 对 31 人 进行 重复 实验 。 
精神 病 学 家 们 也 发 现 许 多 其 他 有 着 明显 的 精神 问题 的 人 不 甚 符合 实验 
所 采用 的 标准 。 研究 小 组 采用 一 种 称 为 LOD 评分 的 统计 量 来 进行 分 
析 ， 发 现 患 精神 分 裂 症 的 可 能 性 与 $ 号 染色 体 上 是 否 已 经 遗传 了 一 个 
具 高 度 外 显 性 并 起 主要 作用 的 基因 相 一致 。 他 们 很 快 就 明日 这 个 发 
现 未 必 是 一 般 规 律 ， 因 为 一 篇 类 似 的 研究 一 个 瑞典 家 族 的 文章 获得 的 
是 不 同 的 结论 一 一 精神 分 裂 症 与 5 号 染色 体 之 加 并 无 联系 。 

这 篇 在 《自然 》 上 发 表 的 文章 引起 了 公众 和 科学 家 广泛 的 兴趣 。 
人 们 在 基因 与 环境 对 疾病 的 相对 作用 方面 已 争论 了 一 个 世纪 ， 如 今 这 
个 话题 又 重新 热 起 来 。 以 古 尔 林 (Hugh Gurling) 博士 为 首 的 一 个 英 
国 研究 小 组 在 伦敦 大 学 进行 的 一 项 研究 给 人 以 非常 深刻 的 印象 。 基 
因 作 图 权威 之 一 兰 德 (Eric Lander) 指出 ， 他 们 的 研究 首次 证 明了 至 
少 存在 一 些 看 来 似乎 受 单 基 因 影 响 的 精神 分 裂 症 病 例 。 《 目 然 》 的 
评论 文库 指出 :; “相关 基因 的 位 置 及 核 昔 酸 序列 被 确定 以 后 ， 人 们 吏 
可 以 着 手 研究 疾病 的 机 制 (尤其 是 以 生物 化 学 手段 ) ， 并 可 能 在 实际 
应 用 上 取得 进展 。” 在 其 他 论文 中 ， 人 们 将 冰岛 家 族 中 的 精神 分 裂 钙 
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称 作 是 “遗传 决定 的 ”。 

在 《自然 》 发 表 了 该 论文 后 ， 许 多 研究 小 组 迅速 把 目光 投向 了 
5 号 染色 体 ， 试图 寻找 他 们 所 研究 的 家 族 与 5 号 染色 体 的 联系 。 但 尚 
无 实验 能 复 现 这 种 联系 。 其 后 不 到 3 年， 上古 尔 林 博士 和 他 的 同事 对 
那些 冰岛 家 族 进 行 了 更 深入 的 实验 。 他 们 不 得 不 承认 ,之 前 他 们 认 
为 的 5 号 染色 体 上 存在 一 个 与 精神 分 裂 症 相关 基因 的 发 现 是 错误 的 。 
就 像 躁 狂 抑 郁 症 的 情况 一 样 ， 即 使 样本 是 一 个 相当 大 的 家 系 ， 再 充分 
有 力 的 统计 证 据 ， 也 极 易 在 两 三 个 DNA 分析 与 将 床 诊断 不 相符 的 个 
体 出 现 之 后 土崩瓦解 。 到 1992 年 ,一 些 科学 家 认为 最初 关于 5 号 
染色 体 与 精神 分 裂 相关 的 报告 让 学 术 界 这 些 年 徒劳 无 功 ， 致 使 认识 精 
神 分 裂 症 遗传 性 的 进程 至 少 推迟 了 3 年 。 

搜索 继续 着 ，1993 年 底 ， 一 个 研究 爱尔兰 家 族 中 精神 分 裂 症 的 研 
究 小 组 声称 ， 他 们 已 发 现 了 6 号 染色 体 短 臂 与 此 病 有 关 的 证 据 。 其 
至 在 这 项 研究 的 结果 正式 发 表 之 前 ， 其 他 研究 小 组 就 已 经 开始 赶 着 去 
重复 这 些 发 现 。 此 时 为 人 类 基因 组 图 谱 加 入 参考 点 已 有 了 许多 进 
展 ， 科 学 家 也 已 发 展 出 一 种 称 为 双 阶 扫描 的 新 方法 来 搜索 基因 连锁 。 
这 种 强 有 力 的 技术 第 一 次 被 用 来 寻找 最 可 能 具有 易 感 基因 的 家 族 成 员 
之 间 的 联系 (如 上 述 冰岛 家 族 ) 。 该 技术 以 这 类 家 族 为 模板 来 寻找 
基因 组 中 可 能 连锁 的 区 域 ， 然 后 尝试 是 否 能 在 另 一 组 稚 然 不 同 的 家 族 
中 重复 该 结果 。 1995 年 ， 以 双 阶 扫描 方法 搜索 基因 组 的 研究 也 得 到 
TRA BREE, 表明 6 号 染色 体 短 辟 和 其 他 几 个 区 域 与 精神 分 裂 
症 的 联系 。 《自然 》 杂 志 在 刊 登 这 篇 文章 时 还 同时 发 表 了 同样 主题 
的 3 篇 短文 。 在 这 3 个 研究 其 他 家 族 的 小 组 中 ， 有 一 个 报道 了 他 们 找 
到 6 号 染色 体 与 此 病 相关 的 证 据 ， 男 两 个 则 没有 。 

1996 年 秋 , 在 旧金山 举行 的 美国 人 类 遗传 学 会 的 年 会 上 ，60 位 
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世界 上 最 杰出 的 研究 精神 分 裂 的 遗传 学 家 一 一 他 们 中 许多 人 是 千里 妃 
还 赶 来 的 一 一 组 织 了 一 次 以 6 号 染色 体 为 主题 的 特别 会 议 。 会 议 的 
SERBS ARB Mee MIEAV EE. 对 每 一 个 提供 6 号 染色 体 与 精神 
分 裂 症 有 关 证 据 的 研究 者 而 言 ， 总 会 发 现 另 一 个 人 报道 说 他 (她 ) 的 
小 组 在 他 们 的 病人 中 并 未 发 现 证 明 两 者 相关 的 证 据 。 即使 我 们 有 从 
家 族 、 双 生子 以 及 领养 研究 中 获得 的 有 力 证 据 ， 并 且 用 愈 来 您 有 效 的 
基因 作 图 技术 取得 了 和 良好 效果 ， 我 们 仍然 未 能 将 精神 分 裂 钙 易 感 基因 
PBK, OF RARER MER PREM RR, BHRI WR 
事 ” 基 因 并 确定 其 作用 ， 还 必须 花 好 几 年 时 间 。 

未 来 会 怎么 样 ? 毋庸 置疑 ， 精 神 分 裂 症 的 易 感 基因 肯定 存在 。 
2005 年 之 前 我 们 会 定位 、 克 隆 它 们 并 测序 。 由 于 患 病 人 数 众 多 , 一 
日 易 感 基因 被 发 现 ， 肯 定 会 刺激 医药 工业 利用 这 一 资源 去 研究 这 些 基 
因 编 码 的 蛋白 质 ， 一 些 制药 公司 将 会 斥资 数 十 亿美 元 投入 治疗 该 疾病 
的 研究 竞赛 之 中 。 最 后 若 能 开发 出 更 为 有 效 的 新 药物 来 ， 哪 怕 只 有 
一 种 ， 这 项 投资 所 获得 的 回报 也 是 相当 可 观 的 。 

如 果 一 个 或 多 个 基因 变异 而 导致 个 体 易 患 精神 分 裂 症 ， 那 么 估计 
患 病 风 险 的 预测 试验 将 使 临床 上 的 伦理 难题 大 为 增加 。 精神 分 裂 症 
通常 发 病 于 青春 期 。 研究 发 现 ， 大 约 10% 的 精神 分 裂 症 病例 几乎 都 
有 家 族 史 ， 这 些 病人 在 某 个 特殊 基因 上 发 生 了 突变 ,而 这 个 基因 所 编 
码 的 活性 蛋白 质 存 在 于 脑 组 织 。 一 家 遗传 测试 公司 为 此 开发 了 一 种 
基于 DNA 的 突变 测试 方法 。 临床 研究 表明 ， 存 在 这 种 突变 的 人 约 
30% 可 能 在 18 岁 之 前 就 患 上 了 精神 分 裂 症 ， 而 剩 下 70% 的 突变 携带 
者 可 能 根本 不 会 患 上 此 病 。 几乎 与 此 同时 , 一 家 药物 公司 也 开发 了 
一 种 新 药 ， 给 有 精神 分 裂 症 遗传 风险 的 儿童 服用 ， 以 适度 控制 此 病 的 
发 作 ， 虽 然 这 种 药物 没有 致命 的 副作用 ,但 是 令 人 感觉 很 不 愉快。 
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应 该 对 有 精神 分 裂 症 家 族 史 的 儿童 进行 测试 么 ? 测试 应 该 什么 
时 候 进 行 呢 ?如 果 测 出 他 们 可 能 患 此 病 ， 他 们 的 父母 会 如 何 对 待 他 
们 呢 ? 如 果 老 师 知道 这 些 孩 子 是 “精神 分 裂 症 基因 携带 者 ”， 会 对 
这 些 孩 子 存 有 偏见 吗 ? 这 些 孩 子 应 该 接受 一 些 减少 此 病 发 作 的 药物 
治疗 吗 (即使 这 些 药 物 有 很 强 的 副作用 ) ? 给 这 些 孩 子 贴 上 携带 者 
的 标签 ， 比 压根 不 做 任何 测试 更 危险 吗 ? 随 着 我 们 对 精神 分 裂 症 遗 
传 性 认识 的 不 断 深 入 ， 上 述 问 题 也 许 会 屡见不鲜 。 a Ae 
问题 的 答案 ， 但 无 论 如 何 我 们 必须 解决 这 些 问 题 。 但 愿 能 有 更 多 的 
研究 能 将 预测 试验 和 提出 最 佳 调 节 方 式 的 信息 相 结 合 ， 让 每 个 人 都 
能 获 益 最 多 。 
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大 丹 上 二 和 巴 哥 龙 ， 显 示 出 同一 物种 内 的 较 大 差异 。 [名 怀特 (Jeane White)， 照 片 
研究 者 公司 ] 





130 


10. 性 格 
我 们 是 否 生 来 如 此 ? 


狗 

我 家 有 条 名 叫 佐 薇 的 小 拉 布 拉 多 拾 猎犬 ， 以 一 种 近乎 疯狂 的 热爱 
粘着 她 的 “家 人 ”，, 让 人 又 爱 又 恼 。 就 在 我 写 下 这 些 文字 的 时 候 ， 
她 就 紧 挨 着 我 的 脚 坐 着 ， 把 下 巴 搁 在 我 的 腿 上 。 想 把 她 赶 走 是 徒劳 
无 功 的 , 她 就 是 要 和 你 这 么 亲热 。 佐 薇 是 一 个 不 折 不 扣 的 小 捣蛋 
鬼 。 看 到 那些 像 食 物 的 东西 ， 她 总 会 可 怜 巴 巴 地 看 着 你 ， 乞 求 让 她 
尝鲜 。 捡 棍 子 游 戏 是 佐 薇 的 最 受 ， 只 要 陪 她 玩 的 人 有 足够 的 耐心 ， 
愿意 把 棍子 一 遍 又 一 遍 丢 过 院子 ， 佐 薇 会 乐此不疲 。 

养 狗 专家 们 都 很 清楚 ， 不 同 品系 的 狗 会 有 不 同 的 性 格 : 大 丹 犬 的 
勇敢 和 它 的 魁梧 身材 一 样 出 名 ; 袖珍 的 吉娃娃 活泼 好 动 ， 黄 金 拾 猎 大 
十 分 可 爱 ， 招 人 喜欢 ， 纽 芬兰 幼 厂 更 喜欢 在 大 碗 的 水 中 游泳 而 不 是 喝 
掉 它 ， 边 界 牧羊 犬 是 数 百 年 来 苏格兰 犬 和 英格兰 犬 联姻 的 产物 ， 是 天 
生 的 牧人 ， 它 时 常 看 似 懒 洋洋 地 趴 着 ， 其 实 正 目 不 转 睛 地 盯 着 羊 群 ， 
黄色 拉 布 拉 多 拾 猎犬 若 与 主人 分 开 ， 就 会 出 现 忧郁 证 状 。 
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几 千 年 前 ,我们 还 不 知道 有 狗 这 样 一 种 生物 。 如 果 进 化 是 一 个 
相当 缓慢 的 过 程 ， 为 什么 现在 狗 会 有 那么 多 截然 不 同 的 品系 呢 ? 大约 
1 万 年 前 ， 人 类 可 能 已 经 开始 在 猎 杀 狼 群 之 后 产 养 幼 狼 。 Xh 
逐渐 形成 了 一 个 群体 ， 并 为 人 类 所 接纳 。 最 初 ， 人 们 可 能 利用 这 些 
早期 厂 类 的 后 代 来 狩猎 。 随 着 人 类 文明 的 成 熟 以 及 农业 的 产生 ， 狗 
这 种 具有 敏锐 识别 力 的 动物 被 认为 是 最 佳 警卫 。 后 来 ， 人 们 更 加 珍 
视 的 是 人 同 狗 之 间 的 感情 。 可 以 这 么 说 ， 狗 先是 从 奴隶 升 为 仆人 ， 
最 后 成 了 人 类 的 朋友 。 

在 孟 德尔 经 典 遗 传 学 诞生 前 数 百 年 ， 世 界 各 地 的 人 们 已 经 养 狗 
了 。 在 著名 的 《物种 起 源 》 (The Origin of Species, 1869 年 ) 中 ,达尔 
文 引用 了 一 些 成 功 养 狗 人 的 经 验 来 支持 物种 通过 自然 选择 进化 的 观 
点 ,这 些 养 狗 人 可 以 人 为 地 选择 一 些 他 们 所 需要 的 狗 的 特性 。 在 养 
狗 过 程 中 ， 人 类 代替 了 自然 并 施加 了 比 自然 更 强 的 压力 。 例如 ， 养 
狗 人 只 允许 他 们 所 选 出 的 一 些 “ 样 板 ” 狗 繁殖 下 一 代 。 达尔 文 对 这 


种 能 像 选择 体格 特质 一 样 成 功 地 筛选 个 性 非常 感 兴趣 。 在 他 的 为 一 


本 书 《 人 类 的 由 来 》 (The Descent of Man) H, 达尔文 推测 ， 即 使 人 
们 的 刻意 养殖 没有 让 狗 变 得 更 加 狗 点 〈 他 认为 是 一 种 在 狼 身 上 愈 演 愈 
烈 的 遗传 特征 ) ， 它 们 也 一 定 “ 在 品 性 的 某 些 方面 得 到 了 发 展 ， 比 如 
情感 、 可 信赖 性 、 脾 气 ， 甚 至 可 能 是 智力 ”。 REM SDE 
的 身上 得 到 了 验证 。 

良好 的 体格 、 行 为 特性 与 特定 的 基因 之 间 未 必 存 在 直接 联系 ， 但 
一 代 代 品系 繁殖 (通常 都 是 近亲 繁殖 ) 已 经 让 养 狗 人 掌握 规律 而 确信 
将 要 生 下 来 的 小 狗 会 是 什么 样子 。 因为 就 算是 不 同 种 类 的 狗 ， 通 前 
也 共有 许多 等 位 基因 (特定 基因 的 变异 ) 。 我 们 可 以 认为 ， 狗 的 品 
系 繁育 能 够 鉴别 、 选 择 那 些 表 型 上 微小 的 改良 ， 并 在 传代 过 程 中 将 这 
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些 改良 传递 下 去 。 这 些 表 型 改良 反映 了 品系 基因 库 中 的 细微 变 化 ， 
而 这 种 做 法 虽然 只 是 刚刚 起 步 ， 但 至 少 说 明了 养 狗 人 的 远见 卓识 。 

赖 因 (Jasper Rine) 博士 是 美国 加 州 大 学 伯克利 分 校 的 遗传 学 家 ， 
是 少数 致力 于 将 狗 类 品系 繁育 从 一 种 按 术 变 为 一 门 科 学 的 学 者 之 一 。 
他 和 同事 们 采用 与 绘制 人 类 基因 组 图 谱 相同 的 技术 ， 开 始 构建 狗 基因 
组 图 谱 。 从 1995 年 开始 这 项 计划 至 今 ,他 们 已 经 定位 了 几 千 个 遗传 标 
记 , 这 些 标记 或 多 或 少 分 布 于 狗 的 78 条 染色 体 上 。 虽然 狗 拥 有 几乎 
两 倍 于 人 类 的 染色 体 ， 但 这 并 不 意味 着 它 的 基因 比 我 们 更 多 。 在 哺乳 
动物 中 ， 尽管 不 同 物种 间 染 色 体 数量 差异 很 大 ， 但 基因 的 总 数 却 近 平 
一 致 。 在 狗 的 每 一 条 染色 体 上 ， 基 因 都 以 连锁 组 的 形式 排列 。 大 多 
数 情况 下 ， 相 应 的 人 类 基因 在 染色 体 上 的 排列 方式 也 是 如 此 。 

我 们 有 很 充足 的 理由 去 研究 狗 的 基因 组 。 在 超过 150 个 现 有 狗 
类 品系 中 ， 有 很 多 易 患 一 些 遗 传 疾病 ,它们 都 是 研究 对 应 的 人 类 疾病 
的 绝 好 模型 。 杜 宾 犬 和 苏格兰 种 狗 会 患 血 友 病 ， 贝 林 登 独 可 能 会 在 
铜 代谢 方面 存在 障碍 ， 这 种 被 称 为 门 克 斯 病 的 疾病 是 一 种 罕见 的 人 类 
遗传 病 ， 拉 布 拉 多 拾 猎犬 以 及 一 些 其 他 种 类 的 狗 容易 出 现 先天 性 通关 
节 发 育 异 常 ， 米 格 鲁 猎犬 有 时 会 得 遗传 性 癫痫 。 这 些 疾病 通常 与 X 
染色 体 相关 (如 血 友 病 ) 或 者 是 常 染色 体 隐 性 疾病 (如 果 是 单个 等 位 
基因 的 变异 ， 则 是 无 害 的 ， 而 来 自 父母 双方 的 等 位 基因 的 遗传 则 会 令 
后 代 产生 疾病 ) 。 除非 我 们 可 以 找到 一 种 鉴别 携带 导致 隐 性 遗传 疾 
病 的 等 位 基因 动物 的 方法 ， 否 则 大 面积 的 近亲 交配 不 可 避免 地 会 导致 
幼 厂 高 发 遗传 疾病 。 同人 类 遗传 疾病 一 样 ， 一 旦 狗 类 遗传 学 家 能 够 
在 基因 组 图 谱 上 对 那些 致 病 的 等 位 基因 定位 ,那么 用 来 鉴别 带 有 各 种 
绚 性 致 病 基因 动物 的 测试 技术 必然 会 发 展 起 来 。 届时 养 狗 人 可 以 避免 
将 两 只 带 有 致 病 基因 的 狗 配 对 ， 这 对 狗 本 身 或 者 是 想 养 狗 的 人 来 说 无 
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疑 是 一 大 福音 。 我 们 最 终 将 能 够 对 小 狗 进 行 一 些 遗 传 疾 病 检测 并 确认 
它 未 患 那 些 疾 病 。 西雅图 的 遗传 学 家 奥 斯 特 兰 德 (Elain Ostrander) 博 
士 曾 是 赖 因 博 士 的 同事 ， 现 在 也 是 狗 基 因 组 计划 的 成 员 之 一 ， 他 在 
2000 年 发 表 了 一 项 研究 结果 ， 该 研究 以 15 条 拉 布 拉 多 拾 猫 大 为 一 
组 ， 比 较 了 狗 基 因 组 同人 类 基因 组 中 的 对 应 位 点 ， 并 成 功 地 进行 了 关 
联 分 析 。 利用 这 种 方法 ， 已 有 20 种 狗 类 疾病 被 成 功 地 定位 。 BA 
重要 的 是 ,研究 发 现 了 杜 宾 厂 中 与 嗜睡 症 相关 的 基因 ， 这 使 我 们 能 更 
好 地 了 人 解 人 类 嗜睡 症 的 产生 。 

尽管 行为 遗传 学 家 也 想 对 狗 的 遗传 疾病 治疗 作出 贡献 ， 但 他 们 更 
渴望 获得 更 多 的 回报 。 他 们 认为 只 有 为 数 不 多 的 基因 与 塑造 狗 类 习 
性 有 关 ， 一 - 旦 他 们 构建 出 具有 足够 信息 的 基因 图 谱 ， 就 可 以 捕获 这 些 
基因 。 行为 遗传 学 家 们 想 让 品系 截然 不 同 、 行 为 也 大 相 径 庭 的 狗 交 
配 ， 这 种 做 法 无 疑 颠 履 了 数 世 纪 来 养 狗 人 所 采用 的 策略 。 

所 有 的 狗 类 品系 虽然 都 属于 一 个 物种 ,但 是 一 代 代 受 控 选 择 已 经 
在 品系 间 某 些 基 因 的 变异 频率 上 形成 了 显著 差异 。 狗 类 品系 间 的 变 
异 远大 于 人 种 间 的 变异 。 就 拿 身 材 来 说 ， 几 乎 所 有 成 年 男子 的 体重 
都 在 125 到 150 磅 之 间 。 尽管 某 些 地 区 (如 北欧 ) 的 人 的 平均 体重 有 
比 其 他 种 族 高 出 50% 的 趋势 ， 但 不 会 超出 两 倍 。 对 狗 而 言 ， 情 况 则 
大 不 相同 。 爱尔兰 猫 狼 狗 比 哈巴 狗 要 重 50 倍 之 多 。 但 将 这 两 个 品 
系 的 狗 交 配 却 没什么 太 大 障碍 。 随后 ， 人 们 还 可 以 利用 基因 作 图 技 
术 来 分 离 那些 与 发 育 以 及 成 体 大 小 相关 的 基因 。 

为 了 寻找 塑造 狗 类 习性 的 基因 ， 遗 传 学 家 们 将 不 同 品系 的 狗 配 
对 ,它们 的 习性 完全 不 同 : 有 的 爱 玩 水 ， 有 的 喜欢 群居 ， 有 的 忠心 耿 
耿 。 然后 ， 科 学 家 们 再 检测 哪些 后 代 会 有 哪些 性 格 。 这 样 就 能 再 饲 
养 它们 并 在 其 后 代 中 寻找 这 些 特性 。 在 每 次 研究 中 ， 科 学 家 们 将 这 
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些 狗 第 二 代 的 表 型 和 他 们 所 知 的 一 些 遗传 标记 相关 联 ， 被 这 些 遗 传 标 
记 框 定 的 染色 体 片断 上 可 能 存在 一 个 能 够 影响 特定 行为 的 基因 。 随 
着 时 间 流 逝 ， 科 学 家 们 能 够 逐渐 地 缩小 DNA 序 列 范围 ， 并 最 终 确定 
与 这 个 特性 相关 联 的 DNA 区 域 ， 而 目标 基因 就 在 这 个 区 域 之 中 。 

如 果 科 学 家 们 成 功 地 找到 决定 狗 类 行为 的 基因 ， 将 会 产生 两 个 令 
人 感 兴趣 的 问题 : 人 类 中 与 其 对 等 的 基因 是 什么 ? 它们 又 会 有 什么 功 
能 ? 打 个 比方 , 一旦 狗 的 与 群居 本 能 相关 的 某 个 基因 被 克隆 出 来 ， 那 
入, 在 人 类 基因 库 中 搜索 到 一 个 对 等 基因 只 是 一 个 时 间 问 题 了 一 -- 何 
况 这 个 基因 存在 的 可 能 性 还 相当 大 。 当然 , 在 人 类 中 存在 这 样 一 个 
对 等 基因 ， 并 不 表示 它 一 定 就 能 起 到 决定 人 类 行为 的 作用 ， 但 有 很 多 
人 认为 ， 这 个 对 等 基因 可 能 会 影响 与 狗 类 群居 本 能 类 似 的 一 些 行为 ， 
这 的 确 令 人 好 奇 ， 也 使 人 不 安 。 想象 一 下 达尔 文 说 过 的 ， 我 们 能 从 
“ 狗 对 其 主人 的 深切 热爱 ”中 找到 人 类 宗教 情结 的 “蛛丝马迹 ”。 
真 的 存在 一 些 决定 人 们 “宗教 狂热 ”的 基因 吗 ? 不 过 ， 要 建立 起 这 些 
SARAH NORA, SRS LIE, BORAT DASE RB ee 
为 这 些 基因 的 存在 而 杞 人 忧 天 的 人 们 。 
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我 们 至 今 仍然 对 一 些 特定 基因 在 塑造 人 们 个 性 上 的 细微 差别 中 所 
起 的 作用 一 无 所 知 。 解决 这 个 问题 的 瓶颈 同 进行 与 精神 疾病 相关 的 
基因 研究 中 遇 到 的 障碍 一 样 ， 令 我 们 进退 维 谷 。 研究 者 们 并 不 确信 
在 人 类 微妙 的 行为 表现 差别 间 存 在 明显 的 界线 。 “A EAKA 
与 内 向 的 人 之 间 的 分 界线 在 哪里 ? 在 陌生 人 中 感到 比较 自在 的 人 与 生 
来 外 向 的 人 之 间 又 有 什么 区 别 ? 性 格 特征 是 怎么 被 社会 风气 、 文 化 宗 
教 、 教 育 程度 、 性 别 偏见 、 种 族 歧 视 以 及 其 他 无 数 外 力 所 左右 的 ? 难 
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道 诸如 内 向 外 向 这 类 特征 就 不 能 被 各 种 外 在 因素 所 影响 么 ? 答案 当然 
不 是 肯定 的 。 

尽管 如 此 ， 我 们 还 是 习以为常 并 且 自然 而 然 地 使 用 一 些 标志 性 词 
语 来 形容 人 类 性 格 的 特质 。 比如 ， 我 们 常会 说 “她 真 害 着 ”或 者 
“他 是 派对 中 最 活路 的 人 ”。 这 些 惯用 语 也 能 用 来 形容 某 些 种 族 ， 
如 “沉默 赛 言 的 苏格兰 人 ”或 者 “ 喉 唆 不休 的 意大利 人 ”。 这 些 在 
我 们 语言 中 根深 蒂 固 的 词汇 ， 瞳 示 着 人 类 性 格 具 有 一 - 些 各 不 相同 的 特 
点 ， 而 且 它们 在 很 大 程度 上 会 受到 基因 的 影响 。 

行为 遗传 学 家 们 最 先 肯定 了 性 格 研究 中 遗传 差异 方面 的 困难 ， 不 
过 由 于 对 人 类 基因 组 了 解 的 不 断 深入 ， 他 们 不 再 将 其 视 为 难以 逾越 的 
障碍 。 此 外 他 们 还 确信 ， 对 性 格 和 行为 的 遗传 成 分 进行 更 为 深入 的 
研究 , 会 发 据 出 极 具 价值 的 知识 。 现在 ， 我 用 -一 个 常见 的 儿童 行为 
问题 一 尿床 ,来 讨论 有 关 基 因 和 性 格 的 问题 。 尿床 一 直 都 被 认为 
与 … 定 的 环境 压力 有 关 ， 但 近来 却 有 一 些 有 力 的 证 据 表明 ,这 种 行为 
受到 基因 的 强烈 影响 。 

数 以 万 计 的 儿童 ( 尤 以 男孩 居多 ) 在 7 岁 之 后 依然 会 尿床 。 在 
儿童 精神 病 学 中 ,尿床 被 称 为 原 发 性 遗尿 。 上 个 世纪 的 大 部 分 时 间 
中 ， 原 发 性 遗尿 一 直 被 归 短 于 情感 障碍 ,在 很 多 病例 中 表现 为 父母 与 
子女 的 严重 冲突 。 精神 病 专家 认为 这 个 问题 是 由 专制 型 父母 同 被 动 
攻击 型 子女 间 的 冲突 所 引发 的 。 许多 家 庭 花 了 大 量 的 时 间 去 看 儿科 
医生 和 精神 病 医 生 ， 家 长 和 孩子 都 对 尿床 感到 非常 难堪 ， 从 而 经 常 千 
成 紧张 感 。 

认为 尿床 受 遗 传 因素 影响 的 研究 始 于 20 年 前 。 研究 者 对 那些 长 
期 尿床 孩子 的 父母 和 祖父 母 进行 问卷 调查 ， 他 们 的 回答 证 明了 许多 病 
例 中 存在 高 度 的 家 族 遗 传 性 。 一 项 大 规模 的 研究 表明 ， 只 要 父母 双 
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方 中 有 一 个 小 时 候 受 过 尿床 的 困扰 ， 他 们 的 孩子 有 近 一 半 也 存在 同样 
的 问题 。 如 果 父 母 两 个 都 曾 尿床 ， 那 么 这 个 概率 就 是 3/4。 这 些 结 
果 都 证 明 存在 一 个 高 外 显 率 的 显 性 基因 。 

1995 年 ， 一 个 丹麦 科学 家 小 组 发 现 ， 在 13 号 染色 体 长 臂 上 的 一 
个 基因 变异 的 确 对 严重 尿床 有 影响 。 早 在 1973 年 ， 他 们 的 一 些 有 远 
见 的 同事 就 已 经 收集 并 且 冻 存 了 一 些 白细胞 ， 这 些 白细胞 来 自 于 832 
个 “普通 ”家 庭 的 成 员 ， 这 些 家 庭 唯 一 特殊 之 处 就 是 至 少 有 4 个 防 
子 ， 这 对 进行 遗传 研究 无 疑 有 很 大 的 帮助 。 20 年 后 , 研究 者 试图 对 
患 有 原 发 性 遗尿 的 家 庭 进行 基因 图 谱 研究 ， 他 们 向 832 个 家 庭 中 的 
655 个 发 放 了 调查 问卷 ， 询 问 他 们 是 否 曾 受 尿床 困扰 。 11 RUB 
有 严重 家 族 史 的 家 庭 同 意 参 与 研究 。 研究 者 将 曾经 尿床 的 父母 的 
DNA 标记 与 他 们 受 影响 的 孩子 和 末 受 影响 孩子 的 标记 进行 比较 。 23 
对 尿 过 床 的 父母 中 ， 有 22 个 将 他 们 13 号 染色 体 的 带 有 疑似 标记 的 找 
贝 传递 给 了 他 们 孩子 中 受 影响 的 几 个 ， 而 将 13 号 染色 体 的 其 他 拷贝 
传 给 了 未 受 影响 的 孩子 ， 这 强 有 力 地 表明 了 这 个 显 性 基因 的 作用 。 

一 个 单 基 因 的 变化 是 如 何 引 发 诸如 尿床 问题 的 呢 ? 可 能 性 之 一 就 
是 它 改 变 了 一 个 蛋白 质 的 功能 ， 而 大 脑 正 是 利用 这 个 蛋白 质 令 肾 脏 在 
夜晚 制造 较 少 的 尿 量 。 不 能 浓缩 自己 尿 量 的 儿童 同样 也 不 可 避免 地 
每 隔 8 一 10 小 时 就 想 上 厕所 。 由 于 儿童 的 睡眠 要 比 成 人 柄 畅 ， 所 以 
他 们 也 就 更 不 可 能 会 在 夜里 醒 来 而 避免 尿床 。 

这 个 遗传 假说 极 大 地 改变 了 父母 以 及 健康 医疗 专业 人 士 对 于 尿床 
的 看 法 。 尿床 被 重新 定义 为 一 种 通常 由 抗 利尿 激素 水 平 不 足 而 引发 
的 生理 疾病 。 儿童 精神 病 学 家 现在 正 致力 于 打消 孩子 和 父母 们 的 疑 
虑 ， 令 他 们 明白 尿床 既 不 是 一 种 发 泄 压抑 情绪 的 形式 ， 也 不 是 焦虑 心 
态 的 标志 ， 更 不 是 性 格 冲突 所 致 。 比 起 寻找 证 明 家 族 性 机 能 障碍 的 
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证 据 ， 儿 童 精 神 病 学 家 更 愿意 帮助 这 些 家 庭 去 面 对 这 种 疾病 以 减少 机 
能 障碍 的 风险 。 尿床 基于 遗传 的 发 现 给 人 们 留 下 了 深刻 印象 ,但 这 
还 远 不 足以 证 明 人 类 的 性 格 都 是 由 确定 的 遗传 因素 决定 的 。 


快 乐 

要 研究 基因 在 人 类 性 格 形成 中 所 扮演 的 角色 ， 最 根本 的 问题 是 什 
A? 我 们 又 该 如 何 解决 这 个 问题 ? 在 我 们 用 来 定义 自己 以 及 亲友 性 格 
的 方法 中 , 没有 一 种 比 我 们 用 感觉 来 判断 人 的 悲 喜 基 态 更 为 基本 。 
每 个 人 都 认识 一 些 乐 观 快乐 的 人 ,还 有 一 些 人 则 给 他 人 留 下 悲观 忧愁 
的 印象 。 那些 决定 是 快乐 还 是 忧愁 的 基本 因素 会 不 会 受 遗 传 控 制 ? 
快乐 是 可 遗传 的 吗 ? 行为 遗传 学 家 们 正在 探寻 这 个 问题 的 答案 ,他们 
中 的 一 部 分 已 然 坚信 这 个 问题 的 答案 为 是 。 

明尼苏达 大 学 的 心理 学 家 吕 肯 (David Lykken) 和 特 列 根 (Auke 
Tellegen) 的 研究 结果 最 引 人 注 目 , 但 也 激发 了 争论 。 在 研究 情绪 的 
遗传 率 时 ,他们 采用 了 比较 同 卵 和 蜡 卵 双生 子 这 一 古老 的 技术 。 他 
们 的 研究 对 象 是 明尼苏达 州 出 生 于 1936 ~ 1955 年 间 的 1380 对 双生 
F, 评估 受 测 者 是 否 “ 快 乐 ”的 方式 是 让 他 们 填写 多 维 性 格 问 卷 
(Multidimensional Personality Questionnaire) 的 幸福 感 量 表 。 这 个 量 表 
是 一 种 自 陈 式 问卷 , 询问 受 测 者 是 否 同意 诸如 “我 非常 容易 感到 高 
兴 ” 的 陈述 。 研究 者 发 现 ， 同 卵 双生 子 对 类 似 问 题 给 出 相似 答案 的 
倾向 远大 于 异 卵 双 生子 。 研究 发 现 ， 同 孵 双 生子 的 交叉 双生 子 一 致 
率 (cross-twin concordance) 为 0.44， 而 异 卵 双生 子 仅 为 0.08。 换 言 
之 ,这些 同 卵 双生 子 比 异 卵 双生 子 更 容易 提交 相似 的 答案 。 这 种 差 
异 瞳 示 着 基因 在 塑造 一 个 人 的 情绪 基准 时 起 到 的 重要 作用 ， 但 我 们 
还 无 法 证 明 。 
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昌 肯 和 特 列 根 用 了 5 到 10 年 的 时 间 继 续 关注 这 些 双 生子 ， 随 后 
让 他 们 中 的 一 部 分 人 再 次 填写 幸福 感 量 表 。 这 样 就 能 对 双生 子 们 在 
两 个 时 间 点 的 回答 进行 比较 ， 还 能 将 其 中 一 个 在 此 时 的 回答 同 另 一 个 
在 彼 时 的 回答 作 比 较 。 同 卵 双 生子 的 双生 子 一 时 间 交 叉 比 较 的 结果 
约 为 04， 比 在 异 卵 双 生子 中 用 同样 方法 得 到 的 分 数 0.07 要 高 得 多 。 
美国 国立 卫生 研究 院 的 哈 默 (Dean Hamer) 也 在 从 事 类 似 研究 。 他 曾 
撰文 评价 吕 肯 和 特 列 根 的 研究 ， 认 为 这 些 数据 表明 了 幸福 感 的 广义 遗 
传 率 为 40% ~ 50% 。 这 就 很 好 地 证 明了 大 部 分 性 格 成 因 与 基因 关系 
相当 密切 ， 同 时 也 表明 父母 对 孩子 的 养育 方式 、 家 庭 经 济 状况 以 及 给 
予 的 教育 培养 等 对 孩子 幸福 感 的 形成 影响 相对 较 小 。 哈 黑 认为 ， 遗 
传 因素 对 幸福 感 的 强烈 影响 能 解释 某 些 其 他 研究 结果 ,如 正 向 生活 事 
件 ( 即 令 人 感到 快乐 的 事件 ) 以 及 社会 、 经 济 地 位 的 提高 对 有 关 情 绪 
的 主观 感觉 影响 甚 微 。 举例 来 说 ,彩票 中 奖 者 拿 到 奖金 后 不 见得 会 
开心 过 头 ， 因 疹 髓 受伤 而 竣 痰 的 人 从 长 远 来 看 也 未 必 会 加 倍 翡 伤 。 
或 许 这 项 研究 最 发 人 深思 的 是 ,现在 的 感受 可 以 预测 一 个 人 10 年 后 
是 不 是 快乐 ， 换言之 ,未 来 的 幸福 是 受 遗 传 影响 的 

虽然 我 们 还 没有 发 现任 何 “ 快 乐 基因 ”,， 但 总 有 一 天 会 找到 。 
然而 ， 问 题 是 如 果 快乐 与 基因 有 很 大 的 关系 ， 为 什么 我 们 要 如 此 努力 
地 使 自己 比 自然 情况 下 更 快乐 ? 吕 肯 和 特 列 根 认为 ，“ 试 图 变 得 快乐 
些 就 像 设法 长 高 一 样 是 徒劳 的 ,也许 还 会 适得其反 。” 一 种 更 合理 的 
说 法 是 ,我们 每 个 人 都 有 一 个 情绪 波动 的 范围 ， 可 以 通过 努力 在 这 个 
范围 内 将 快乐 最 大 化 。 | 

这 项 关于 快乐 的 研究 仅仅 是 一 个 开端 ， 目 前 获得 的 只 是 建立 在 一 
大 淮 问卷 基础 上 的 统计 分 析 报告 。 有 没有 证 据 表明 的 确 存在 能 显著 
影响 性 格 的 特定 基因 呢 ? 对 近亲 品系 的 小 鼠 进行 连锁 分 析 后 ， 科 学 家 
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们 已 发 现 了 一 种 称 之 为 “情绪 性 ”的 表 型 ， 并 发 现 其 表达 是 3 个 基因 
作用 的 结果 。 类 似 的 工作 尚未 在 人 类 中 进行 ， 但 有 两 篇 论文 已 宣称 
(至 今 尚未 核实 ) 一个 单 基因 的 变异 能 够 决定 性 格 的 某 些 方面 (如 求 
新 和 社交 能 力 ) 。 | 


求 新 性 

关于 求 新 性 的 遗传 研究 同样 始 于 一 份 问卷 。 克 洛 宁 格 (Robert 
Cloninger) 是 美国 华盛顿 大 学 的 一 位 杰出 的 行为 遗传 学 家 ， 也 是 三 维 
性 格 问卷 (Tridimensional Personality Questionnaire) 的 首创 者 。 这 份 问 
卷 可 用 于 评估 性 格 的 四 个 主要 范畴 ， 即 求 新 性 、 避 害 性 、 趋 利 性 以 及 
持续 性 。 克 洛 宁 格 采用 这 个 问卷 来 验证 他 的 理论 ， 他 认为 一 种 称 为 
多 巴 胺 的 神经 递 质 (一 类 在 脑 细 胞 之 间 传 送信 号 的 化 学 信使 ) 在 生产 
和 加 工 过 程 中 的 变异 极 大 地 影响 了 人 类 性 格 的 差 开 。 

1996 年 ， 以 色 列 科学 家 小 组 报道 了 他 们 的 发 现 。 他 们 对 124 个 
无 亲缘 关系 的 个 体 进行 三 维 性 格 问卷 测试 ， 发 现在 求 新 特征 尺度 中 得 
分 较 高 者 比 预期 更 有 可 能 拥有 一 个 多 巴 胺 D4 受 体 基因 的 独特 形式 。 
这 个 发 现 与 其 他 关于 多 巴 胺 的 认 知 是 一 致 的 : (1) 动物 研究 已 证 明 
多 巴 胺 水 平 对 探索 行为 存在 影响 ， (2) 多 巴 胺 代谢 的 变异 影响 厦 人 


们 对 可 卡 因 反 应 的 方式 ， (3) 不 同人 的 脑 细胞 对 神经 递 质 的 处 理 方 


式 之 间 存 在 巨大 差异 ， (4) 较 之 其 他 多 巴 胺 受 体 ，D4 受 体 集中 于 更 
为 有 限 的 一 组 脑 细 胞 上 ， 而 且 可 能 是 一 类 叫 氯 氮 平 (clozapine) 的 药 
物 的 作用 位 点 。 这 些 科学 家 们 推断 ,一 个 能 促进 求 新 性 的 基因 变 弄 
也 许 能 比 一 般 形 式 更 为 高 效 地 令 多 巴 胺 进入 脑 细胞 。 

这 项 关于 求 新 性 的 研究 令 人 们 印象 深刻 的 原因 是 , 它 得 到 了 男 一 
个 独立 研究 小 组 的 支持 和 补充 ， 两 个 小 组 所 得 结果 基本 一 致 。 第 一 
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个 研究 小 组 使 用 的 是 男 一 份 问卷 , 研究 对 象 为 315 人。 研究 者 们 将 
这 些 受 测 者 的 回答 与 他 们 是 否 有 第 一 组 中 那 种 独特 的 D4 受 体形 式 相 
KA. 拥有 那 种 与 求 新 性 相关 的 基因 变异 的 受 测 者 ， 其 “外 向 性 ” 
得 分 明显 较 高 。 这 个 现象 尤其 值得 注意 ， 因 为 第 二 组 受 测 和 人 群 与 第 
一 组 的 完全 不 同 ， 他们 中 绝 大 多 数 (95% ) HA, 其 中 大 约 半数 人 
为 同性 恋 者 。 这 是 因为 这 项 调查 是 由 一 个 从 事 同 性 恋 遗 传 性 研究 的 
实验 室 进行 的 (参见 第 12 章 ) ,而 且 血 液 样本 和 问卷 结果 都 非常 容 
易 获 得 。 然而 ， 如 果 男 同性 恋 者 原本 就 比 其 他 人 有 更 强 的 求 新 性 行 
为 ,这些 结果 就 有 可 能 被 混淆 。 研究 对 此 要 求 并 不 是 很 高 ， 实 验 数 
据 表 明 D4 受 体 在 求 新 性 的 遗传 变异 因素 中 约 占 10% ， 但 的 确 是 分 类 
上 的 一 个 重大 突破 。 这 些 论文 构建 了 第 一 个 有 关 人 类 性 格 特征 与 特 
定 遗 传 位 点 的 可 重复 的 关联 。 


社交 性 

对 特 纳 综合 征 (Turner syndrome) 的 研究 第 一 次 发 现存 在 一 个 直 
接 影响 人 类 社交 性 的 基因 。 每 2500 个 女孩 中 就 有 1 个 会 患 上 特 纳 综 
合 征 ， 患 者 生 下 来 就 只 有 一 条 X 染色 体 而 不 是 正常 的 两 条 。 MAB 
中 不 存在 生 下 来 就 缺失 和 染色 体 的 情况 ， 因 为 对 他 们 而 言 ， 这 在 胚胎 
发 育 早期 就 是 致命 的 。 第 二 条 X 染 色 体 的 缺失 通常 对 女性 胎儿 也 是 
致命 的 ,但 没有 人 知道 为 什么 一 部 分 患 有 特 纳 综合 征 的 女性 胎儿 有 死 二 
而 其 他 一 部 分 胎儿 生存 下 来 并 且 还 保持 健康 。 

患 有 特 纳 综合 征 的 女孩 有 各 种 各 样 的 畸形 ， 最 明显 的 就 是 颈 部 两 
MEARE RERA (淋巴 系统 发 育 异常 的 结果 ) 。 Rin, KRDA 
病 婴 儿 看 上 去 却 很 正常 ,而且 通 常 很 晚 后 才 会 被 诊断 出 。 这 些 女 孩 生 
长 非常 慢 ， 她 们 异乎 寻常 的 矮小 是 最 先 预示 着 她 们 身体 状况 不 对 劲 的 
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征兆 之 一 。 当然 ， 前 不 久 还 有 一 本 权威 的 人 类 遗传 学 教科 书 奇怪 地 将 
她 们 描述 为 “身材 小 巧 玲 斑 ,性格 讨 人 喜欢 ， 举 止 文雅 ,工作 勤勉 的 
女孩 ” 。 除非 给 患 有 特 纳 综合 征 的 女孩 服用 一 种 叫做 氧 雄 龙 (氧化 甲 
AVA) 的 药物 或 者 遗传 工程 制造 出 的 人 类 生长 激素 ,否则 她 们 
的 身高 通常 都 不 会 超过 4 英尺 10 英寸 。 对 这 些 女 孩 的 诊断 通常 都 是 
到 了 她 们 十 几 岁 后 才 作 出 的 ， 那 时 她 们 没 来 月 经 ， 乳 房 也 不 见 发 育 ， 
她 们 只 有 未 完全 发 育 的 卵巢 或 者 只 是 有 一 些 类 似 卵巢 的 条 斑 。 

与 上 述 教科 书 上 的 描述 截然 相反 ,许多 特 纳 综合 征 患者 在 学 习 
上 都 存在 问题 。 尽管 她 们 中 有 少数 人 完成 了 大 学 学 业 并 且 从 事 具 有 
挑战 性 的 工作 ,但 是 很 多 接受 标准 课程 公立 教育 的 患者 都 是 中 途 轰 
学 的 。 对 126 名 患 有 特 纳 综合 征 的 哆 洲 妇 女 进行 调查 表明 ， 只 有 12 
名 读 完了 高 中 ，21 名 在 特殊 学 校 中 念 过 书 。 她 们 中 约 有 1/3 的 女孩 
在 智商 测试 中 都 显示 出 不 同 程度 的 智力 迟钝 ， 但 在 不 同 测试 亚 项 上 
显示 出 明显 差异 ， 这 个 现象 长 期 以 来 -- 直 受到 科学 家 的 关注 。 特 纳 
综合 征 患者 通常 数学 能 力 差 ， 方向 感 也 很 弱 ， 她 们 不 会 读 地 图 ， 在 
家 里 找 东 西 也 有 困难 。 -- 些 患者 长 大 之 后 ,在 社会 关系 上 也 存在 
很 大 问题 。 

由 于 只 有 一 条 义 染 色 体 ， 患 病 女孩 可 以 参与 一 项 有 趣 的 性 格 实 
验 ， 科 学 家 以 此 来 探索 一 种 我 们 知之 其 少 的 现象 一 一 “铭记 ”* 。 已 
有 大 量 证 据 表 明 ， 一 些 特定 基因 在 个 体 中 的 表现 有 时 候 会 因 染 色 体 源 
于 父 本 或 母 本 的 不 同 而 存在 巨大 的 差异 。 铭记 基因 是 有 活性 抑或 沉 
默 取 决 于 它们 来 自 卵细胞 还 是 精子 。 应 用 DNA tric, FM AH 70% 


* ”也 作 印 随 、 铭 印 ， 是 一 种 学 习 形 式 ， 指 幼小 动物 把 注意 力 集中 到 它 所 见闻 接触 的 第 
一 个 对 象 上 并 追随 这 一 对 象 。 一 一 详 者 
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的 特 纳 综合 征 患者 的 X 染色 体 遗 传 自 母 亲 ， 而 30% 则 来 自 父 亲 (这 
与 预期 一 致 ， 因 为 女性 具有 两 条 XX 染色 体 而 男性 仅 有 一 条 ) 。 这 为 
研究 者 提供 了 一 种 方法 来 判断 X 染 色 体 上 的 基因 是 否 可 以 用 来 说 明 
饮 记 现象 。 它们 是 不 是 会 因 来 源 不 同 的 父 本 母 本 而 在 有 差异 呢 ? 

位 于 伦敦 的 儿童 健康 研究 所 的 行为 学 家 斯 丘 斯 (David Skuse) 博 
士 发 现 患 有 特 纳 综合 征 的 女性 在 社交 能 力 上 的 变异 范围 很 大 。 他 和 
同事 们 试图 确定 是 否 能 将 患 病 女 孩 明 确 分 为 几 组 ， 各 组 中 成 员 的 社交 
能 力 与 她 们 的 义 染 色 体 来 自 父 本 还 是 母 本 有 关 。 在 获得 当地 伦理 委 
员 会 的 批准 后 ， 这 个 研究 小 组 从 英国 公民 中 挑 出 患者 ， 然 后 向 他 们 寄 
送 问 卷 。 父母 、 学 校 老师 以 及 大 于 11 岁 的 患者 本 人 都 要 回答 几 份 不 
同 的 测试 问卷 。 每 一 名 受 测 者 都 要 评价 (或 者 自 评 ) 患者 在 学 校 以 
及 在 更 普遍 的 社会 范畴 中 的 适应 表现 。 对 父母 (进行 了 时 隔 2 年 的 
两 次 调查 )、 老 师 以 及 患者 本 人 的 回答 分 析 ， 可 以 使 研究 者 从 不 同 角 
度 来 观察 同一 组 问题 。 这 项 研究 也 采用 了 DNA 分 析 来 检测 这 一 条 桨 
色 体 来 自 父 本 还 是 母 本 。 

在 各 种 社会 学 测度 中 ， 父 本 和 染色 体 组 的 25 个 女孩 的 得 分 远 高 
于 母 本 XX 染色 体 组 中 的 55 个 人 。 这 25 个 女孩 的 父母 、 老 师 以 及 她 
们 自己 的 问卷 回答 也 表明 她 们 具有 良好 的 调节 能 力 。 父 本 组 的 女孩 
还 有 较 好 的 文字 表达 能 力 并 且 具 备 “ 高 阶 执行 功能 的 技巧 ”， 这 些 指 
标 能 用 来 度量 一 个 人 处 理 日 常 关 系 的 能 力 。 父 本 组 的 25 名 患者 中 仅 
4 人 曾 接受 特殊 教育 ， 而 母 本 组 的 55 人 中 有 22 名 患者 需要 接受 特殊 
教育 (统计 学 上 具有 显著 差异 )。 值得 注意 的 是 ， 母 本 组 中 超过 11 岁 
的 29 人 中 的 21 人 有 明显 的 行为 问题 ， 而 父 本 组 中 14 名 年 龄 相仿 的 女 
孩 中 仅 有 4 人 存在 同样 问题 。 

研究 者 们 设计 了 一 份 社会 认 知 问卷 ,给 正常 的 男孩 、 女 孩 以 及 特 
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纳 综合 征 患者 回答 。 在 这 份量 化 表格 中 (得 分 越 高 表明 越 有 社交 适应 
问题 ) ， 具 有 母 本 X 染 色 体 的 特 纳 综合 征 女 孩 的 得 分 大 大 高 于 具 父 本 
X 桨 色 体 的 特 纳 综合 征 女孩 ,而 正常 男孩 的 得 分 同样 远 高 于 正常 女 
孩 。 正常 男孩 的 得 分 同 具有 母 本 X 染 色 体 的 特 纳 综合 征 女 孩 差 不 多 。 
根据 这 些 结果 ， 研究 者 宣布 他 们 已 经 发 现 了 第 一 个 能 证 明 人 类 X 
染色 体 上 存在 一 个 铭记 基因 的 可 靠 证 据 ， 这 个 馈 记 基因 对 社交 能 力 的 
发 展 具有 极 大 影响 。 他 们 指出 ,这 个 基因 只 有 在 来 自 父亲 的 时 候 才 
会 表达 ， 换 言 之， 如 果 这 个 基因 遗传 自 母 亲 就 会 失 活 。 由 于 正常 女 
孩 从 父母 双方 各 遗传 了 一 条 X 染 色 体 ， 这 个 位 点 上 的 基因 是 具 活性 
的 。 而 男孩 总 是 只 从 母亲 那里 遗传 了 一 条 X 染 色 体 。 因此 ， 他 们 昭 
例 遗 传 了 一 个 可 能 对 他 们 的 社会 认 知 起 重要 作用 的 基因 ， 但 是 这 个 基 
因 对 他 们 毫 无 好 处 (也 从 未 有 过 ) 可 言 。 用 研究 者 稍 有 夸张 的 话 来 
说 ,这 能 “解释 男性 明显 比 女性 更 容易 震 患 广泛 性 发 展 障碍 (比如 孤 
独 症 ) 的 原因 ， 这 类 疾病 影响 着 人 们 的 社会 适应 性 及 语言 能 力 ”。 
值得 注意 的 是 ,研究 人 员 的 确 发 现 有 3 名 特 纳 综合 征 女 孩 也 患 有 孤独 
症 ,而 这 3 个 人 的 X 染 色 体 都 遗传 自 母 亲 ! 在 新 闻 采 访 中 ,斯 丘 斯 博 
土 介绍 说 这 几 位 有 母 本 XX 染色 体 的 女孩 不 擅长 解读 身体 语言 、 辨 识 语 
气 以 及 其 他 一 些微 妙 的 信息 。 他 还 认为 正常 的 女孩 几乎 是 出 于 本 能 
地 学 会 了 社交 的 技巧 ,而 正常 男孩 需要 锻炼 才能 获得 这 些 技巧 。 
科技 记者 们 推崇 这 篇 报道 ， 因 为 它 为 证 明 有 一 个 基因 邻 女孩 比 男 
孩 更 擅长 学 习 社 交 技巧 提供 了 证 据 。 但 是 ， 要 从 这 项 结合 了 人 类 性 
格 和 遗传 研究 的 实验 结果 出 发 ， 来 假设 某 个 单一 基因 可 以 解释 男孩 比 
女孩 更 容易 患 上 孤独 症 或 者 存在 更 多 社会 适应 问题 还 有 相当 一 段 距 
离 。 对 那些 受到 与 社会 有 关 的 遗传 信息 困扰 的 人 们 来 说 ,， 育 目 缩短 
这 上段 距离 而 作出 的 定论 ， 不 仅 不 负责 任 , MBAR. 我 们 
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最 终 能 够 明白 基因 是 如 何 与 环境 相互 作用 来 塑造 人 的 性 格 的 ， 但 基因 
看 来 是 我 们 进行 探索 的 唯一 起 点 。 深入 了 解 基因 作用 于 性 格 的 形成 
会 给 我 们 带 来 英 大 的 好 处 ,但 铬 高 估 其 价值 或 者 放任 其 馈 滥 用 ， 对 整 
MERZ. 
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巴赫 及 其 3 个 儿子 。 登 纳 (Balthasar Denner) 2-29 1730 年 。 (照片 来 自 伦 敦 AKG) 
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11. 天 赋 
先天 上 其 备 还 是 后 天 培养 ? 


绝对 音 感 

音调 是 由 乐器 振动 所 发 声波 的 速率 决定 的 。 乐团 在 调 音 的 时 
i, 演奏 者 们 以 第 一 小 提琴 的 A 音 作为 基准 ，A 音 每 秒 能 振动 440 
次 。 BIE (Joseph Profita) 博士 是 就 职 于 美国 加 州 塞 普尔 韦 达 
(Sepulveda) 荣军 医院 的 一 名 精神 病 医 师 ， 他 一 听 到 某 个 音 ， 马 上 就 
能 分 辨 出 其 音 高 。 普罗 菲 塔 以 及 占 人 类 总 数 1/2000 左右 的 其 他 人 ， 
比如 纳 京 高 * (Nat King Cole) 和 普 雷 文 (Andre previn) ， 还 有 约 10% 
的 朱 利 亚 音乐 学 院 ”“ 学 生 ， 他 们 生来 就 拥有 绝对 音 感 的 能 力 。 适当 
的 早期 训练 可 以 令 他 们 听 音 如 同 我 们 辩 色 一 般 轻 而 易 举 。 就 像 你 看 
见 绿色 或 者 紫色 立刻 能 准确 识别 一 样 ， 具 有 绝对 音 感 的 人 能 迅速 辨识 
F 音 或 G 音 。 普罗 菲 塔 认 为 自己 早 在 对 音乐 有 所 认识 之 前 就 已 
能 分 辨 音 高 。 


x 他 的 女儿 娜 塔 莉 高 (Natalie Cole) 亦 是 一 名 出 色 的 歌手 。 一 一 译 者 
oe 所 界 著 名 音乐 学 府 ， 位 于 纽约 。 译 者 
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绝对 音 感 既 不 是 在 音乐 上 取得 成 功 的 必要 条 件 ， 也 非 充分 条 件 。 
但 毫 无 疑问 ， 绝 对 音 感 对 职业 音乐 家 而 言 依然 十 分 重要 。 无 论 钢琴 
家 或 者 提琴 手 如 何 精通 他 们 的 乐器 ， 如果 没有 天 生 的 绝对 音 感 ， 他 们 
就 很 难 更 上 一 层 楼 。 乐 手 们 虽然 可 以 通过 努力 学 习 培 养 相 对 音 
感 一 一 种 通过 参照 音 来 识别 音阶 的 能 力 ， 然 而 他 们 无 法 脱离 这 个 参 
照 音 来 听 音 。 今 人 羡慕 的 是 ,拥有 绝对 音 感 的 音乐 家 能 在 其 同行 无 
法 进入 的 音调 世界 中 自由 彰 翔 。 

普罗 非 塔 博士 既是 一 位 出 色 的 业余 钢琴 家 ， 又 是 一 位 业余 遗传 学 
家 。 多 年 来 ,他 发 现 了 一 些 具有 绝对 音 感 的 人 ， 并 调查 他 们 是 否 还 有 
亲戚 拥有 这 种 能 力 。 证 据 表明 ， 绝 对 音 感 是 一 个 可 遗传 的 特性 ， 于 是 
普罗 菲 塔 博士 对 进一步 验证 这 个 假说 愈 发 感 兴趣 了 。 但 是 ， 除 非 能 有 
一 种 方法 可 以 在 对 音乐 无 特殊 兴趣 的 人 群 中 检测 绝对 音 感 ， 否 则 无 法 
进行 这 项 测试 。 由 于 大 多 数 具有 绝对 音 感 的 人 都 不 是 职业 音乐 家 ， 所 
以 仅 在 音乐 世家 中 探索 绝对 音 感 的 遗传 问题 可 能 会 令 研 究 有 失 偏 颇 。 
几 年 前 ， 普 罗 菲 塔 博士 和 同事 们 发 明了 -种 测试 方法 来 检测 人 们 一 
即使 他 们 对 音乐 或 乐器 一 穿 不 通 _ 的 绝对 音 感 。 到 20 世纪 80 年 代 
未 期 ， 普 罗 菲 塔 博士 已 经 筛选 出 60 个 家 族 ， 每 个 家 族 中 都 有 具 绝 对 
音 感 的 成 员 。 家 谱 分 析 表 明 ， 一 个 人 是 否 具有 绝对 音 感 与 一 个 高 度 
外 显 的 常 染色 体 显 性 基因 的 存在 与 否 非常 一 致 (但 并 未 确证 ) 。 简 
SZ, 具有 绝对 音 感 的 人 的 孩子 ， 一半 左右 也 有 这 种 能 力 。 

1997 年 ， 由 加 州 大 学 旧金山 分 校 弗 赖 默 (Nelson Freimer) 领导 的 一 
个 科研 小 组 将 绝对 音 感 的 起 源 研究 又 推 上 了 一 个 新 台阶 。 费 赖 默 同 沙 
伊 . 沙 哈 姆 (Shai Shaham， 从 一 个 天 才 音乐 家 改行 的 遗传 学 家 ) 以 及 巴 
哈 尔 卢 (Siamak Baharloo) 合作 ， 开 发 了 -种 测量 工具 来 筛选 个 体 以 确 
定 其 具有 绝对 音 感 的 可 能 性 。 顺带 提 一 句 ， 沙 伊 . 沙 哈 姆 还 是 世界 知 


| 11. 天赋” 先天 具备 还 是 后 天 培养 ?| 


147 








名 的 小 提琴 家 吉尔 . 沙 哈 姆 (Gil Shaham) 以 及 天 才 钢 琴 演 奏 家 奥 利 . 
沙 哈 姆 (Orli Shaham) 的 兄弟 ,这 3 人 同 他 们 的 父亲 都 具有 绝对 音 感 。 
在 超过 600 个 职业 音乐 家 中 ,研究 者 们 发 现 约 15% 的 人 具有 绝对 音 
感 。 有 趣 的 是 ， 这些 人 几乎 都 是 从 6 岁 前 就 开始 接受 正式 的 音乐 训 
练 ,这 暗示 若 不 加 以 培养 ， 绝 对 音 感 能 力也 会 才 失 。 弗 赖 默 小 组 是 最 
先 从 因特网 上 寻找 研究 对 象 的 研究 组 之 一 。 他 们 设法 征集 到 100 个 有 
多 名 成 员 具 绝对 音 感 的 家 庭 ， 希望 能 收集 他 们 的 DNA， 并 比较 每 个 家 
庭 中 有 绝对 音 感 和 无 绝对 音 感 两 种 成 员 的 DNA 标 记 。 

具有 绝对 音 感 又 会 如 何 ? 许多 接受 过 采访 的 音乐 家 说 早 在 3 岁 
时 ， 他们 就 能 辩 音 并 有 独特 的 感觉 。 一 些 人 靠 联 感 来 听 音 ， 他 们 能 
将 某 个 音符 同一 定 的 颜色 相关 联 ， 如 将 D 音 同 淡 玫瑰 色 、F 音 同 亮 黄 
色 联系 起 来 ， 这 种 关联 因 人 而 异 。 绝对 音 感 能 使 一 个 人 成 为 更 好 的 
音乐 家 吗 ? 人 们 对 此 看 法 不 一 。 部 分 音乐 家 还 冷眼 旁观 ,认为 这 不 
过 是 能 让 -一 个 人 对 音乐 上 的 错误 更 加 敏感 罢了 。 

没有 多 少 人 会 为 绝对 音 感 的 遗传 学 研究 提供 基金 ， 但 我 们 还 是 很 
快 就 会 找到 相关 基因 。 2002 年 以 前 ,一 致 序列 一 30 亿 个 (或 者 更 
Z) DNA 碱 基 对 编码 了 人 类 基因 组 中 的 所 有 基因 一 差不多 对 每 个 人 
都 会 开放 。 它 将 成 为 一 种 公共 信息 ， 其 任何 一 部 分 都 可 以 从 美国 国 
立 卫生 研究 院 (NTH) 的 网 站 上 获得 。 

许多 环境 因素 影响 着 音乐 在 一 个 人 生活 中 的 地 位 ,大 多 数 具 有 绝 
对 音 感 能 力 的 人 并 非 音乐 家 。 对 于 那些 对 音乐 兴致 平平 甚至 毫 无 兴 
趣 的 人 来 说 ， 这 种 “天 分 ”并 不 重要 甚至 还 有 可 能 成 为 累 浆 。 在 我 
们 的 日 常生 活 中 , 总 会 有 各 种 噪音 ， 比 如 汽车 喇叭 声 、 地 铁 行驶 声 、 
索 负 碰撞 的 当当 声 ， 当 这 些 不 和 谐音 听 起 来 特别 明显 的 时 候 ， 会 让 人 
尤为 恼火 。 有 人 也 许 会 不 同意 我 所 说 的 “绝对 音 感 是 天 赋 (在 已 被 
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我 翻 华 的 韦 氏 字典 中 ,这 个 词 被 解释 为 “与 生 俱 来 的 才能 ) 的 一 个 
实例 ”。 尽管 如 此 ， 我 还 是 认为 这 是 一 个 关于 特性 的 好 例子 ， 而 这 
种 特性 是 一 部 分 人 (包括 我 这 个 音 盲 ) 一 直 可 望 而 不 可 及 的 。 


高 尔 顿 的 流 毒 

天 赋 是 一 种 既 难 以 言 表 也 捉摸 不 透 的 东西 。 几乎 没有 任何 两 个 人 
会 对 “天 赋 是 什么 ”、“ 谁 有 天 赋 而 谁 没 有 ”, 或 者 “ 几 个 有 天 赋 的 人 
相 比 , 谁 比 谁 更 有 天 赋 ” 之 类 的 问题 看 法 一 致 ， 但 要 对 谁 在 某 个 领域 
占据 上 游 这 个 问题 达成 共识 却 并 不 困难 。 迈克 尔 . 乔丹 (Michael Jor- 
dan) 、 泰 格 . 伍兹 (Tiger Woods) 、 斯 蒂 芬 . 格拉 甘 (Stefi Graf) 、 莱 
泰 恩 . 普 赖 斯 (Leontyne Price) 、 小 泽 征 尔 (Seii Ozawa) 以 及 马 友 友 
(Yo-Yo Ma) 都 在 各 自 的 领域 取得 了 巨大 成 功 。 他 们 是 如 何 做 到 的 ? 
如 果 是 基因 与 环境 的 相互 作用 将 他 们 推 至 巅峰 ， 这 个 复杂 相互 作用 的 
本 质 又 是 什么 ? 我 们 能 对 他 们 的 基因 说 出 个 所 以 然 吗 ? 究竟 是 什么 使 
一 个 人 稍 加 努力 就 能 做 得 相当 出 色 ， 从 优秀 群体 中 脱颖而出 成 为 超群 
绝伦 的 拔尖 人 物 呢 ? 对 这 些 问题 ， 我 们 确实 毫 无 头绪 。 尽管 我 们 在 人 
类 遗传 学 研究 方面 已 有 了 长 足 的 进步 ， 但 对 那些 诸如 “作曲 家 独特 的 
基因 对 他 们 的 成 功 发 挥 了 多 少 作 用 ”之 类 的 问题 依然 一 筹 莫 展 。 

人 们 尝试 着 去 分 析 遗 传 对 天 赋 或 者 至 少 是 对 人 们 获得 瞩目 成 就 的 
影响 , 但 这 些 尝 试 从 一 开始 就 已 误 和 歧途。 达尔 文 的 表 弟 高 尔 顿 
(Francis Galton) 是 维多利亚 时 代 有 名 的 博学 者 ， 他 最 先 研 究 天 分 与 
人 生成 功 之 间 的 关系 。 1865 年 ， 他 在 《麦克 米 伦 》 (MacMilan's) 杂 
志 上 发 表 了 两 篇 文章 ,讲述 了 英国 当时 著名 法 官 们 的 亲戚 两 个 世纪 以 
来 所 取得 的 成 就 。 高 尔 顿 发 现 法 官 的 亲属 中 许多 人 也 成 就 卓著 ,于 
是 认为 他 们 就 是 我 们 今天 称 之 为 的 遗传 精英 。 1869 年 ， 他 出 版 了 
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《遗传 的 天 才 》 (Hereditary Genius) 一 书 ， 并 用 了 一 个 不 可 一 世 的 副 
标题 一 一 对 其 规律 和 结果 的 调查 。 高 尔 顿 在 自己 感 兴趣 的 每 一 个 职 
业 一 一 法 官 、 政 治 家 、 军 队 统 领 TR. PAK. BRR. MR. K 
师 、 划 浆 手 以 及 摔跤 选手 等 一 一 中 挑选 了 一 些 他 认为 最 杰出 的 英国 
人 ， 随 后 调查 他 们 是 否 有 同样 出 色 的 亲 威 。 如 朵 有 的 话 ， 这 个 数目 
是 不 是 要 比 偶然 性 所 致 的 概率 要 大 。 在 其 研究 的 所 有 领域 ， 高 尔 顿 
都 发 现 有 充足 的 证 据 能 证 明 一 个 人 的 成 就 受 遗 传 的 强烈 影响 。 

以 今天 的 研究 标准 来 看 ， 高 尔 顿 的 工作 有 很 多 丝 漏 。 他 并 没有 
作 深 入 的 思考 ， 而且 完 全 忽略 了 家 庭 财产 、 学 校 教 育 以 及 社会 地 位 等 
对 人 生成 功 的 影响 。 在 19 世纪 的 英国 ， 大 多 数 人 都 出 身 贫 藻 ， 即 使 
他 们 再 有 天 分 也 难以 取得 成 功 。 但 是 ， 高 尔 顿 写 给 善于 接受 的 读者 
看 的 是 : 用 一 些 历史 作为 科学 依据 表明 天 才 在 不 断 地 涌现 ， 并 创建 了 
一 个 又 一 个 家 族 王朝 ,这 些 家 族 王朝 持续 数 代 支配 着 英国 的 政治 、 达 
ASRS, 高 尔 顿 并 没有 认识 到 社会 地 位 会 将 一 些 天 才 拒 之 于 能 
发 挥 其 才华 的 领域 之 外 ,但 却 没 有 人 因此 而 批评 他 。 作为 一 个 社会 
达尔 文 主义 论 者 ， 高 尔 顿 贸然 地 认为 ,如 果 一 个 人 具有 天 赋 ， 这 个 人 
一 定 会 突破 重围 取得 成 功 。 

尽管 高 尔 顿 被 认为 是 优生 运动 (参见 第 24 章 ) 的 葛 基 人 ,但 这 
个 运动 处 于 鼎盛 时 期 (1900~ 1940 Æ) 时 ， 却 主要 是 去 阻止 “有 缺陷 
的 ”基因 流动 ， 而 不 是 鼓励 “优良 的 ”基因 流动 。 高 尔 顿 及 其 英国 
信徒 们 致力 于 鼓励 那些 天 才 家 族 的 子孙 们 应 当 去 找 门当户对 的 天 才 作 
为 配偶 。 美国 总 统 泰 迪 ' 罗斯 福 ” (Teddy Roosevelt) 就 是 那些 强烈 





* 即 西 奥 多 .罗斯福 ， 泰 迪 是 他 的 昵称 ， 而 现在 风靡 全 球 的 “ 泰 迪 能 ” (Teddy Bear) 
名 字 的 由 来 ， 据 说 也 是 源 于 西 奥 和 多“ 罗斯 福 一 次 打猎 时 的 善举 。 一 一 译 者 
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鼓吹 人 种 改良 的 人 之 一 ,他 们 认为 南欧 及 东欧 移民 使 美国 人 的 “基因 

库 ” 变 得 不 纯正 了 ， 而 最 佳 矫正 手段 就 是 力 劝 健康 、 聪 明 的 美国 青年 

两 两 结婚 并 生 许 多 孩子 。 罗斯 福 的 倡议 成 为 40 年 后 纳粹 “生育 农 

场 ” (Lebensborn) 的 蓝本 ， 他 们 只 允许 一 对 都 具有 纯正 日 耳 曼 血统 
青年 结婚 ,让 他 们 为 国家 担当 生育 的 责任 。 


著名 的 家 族 | 

在 论 及 特定 家 族 的 成 员 所 取得 的 卓越 成 就 时 ， 难 以 忽视 基因 对 天 
分 的 促进 作用 。 谁 都 知道 一 些 顶 尖 作 曲 家 的 父母 也 是 著名 的 音乐 
家 。 巴赫 家 族 接连 四 代 人 才 辈 出 ,家族 中 有 超过 20 名 显示 出 超人 才 
能 的 音乐 家 。 而 有 些 伟 大 作曲 家 的 过 人 才华 在 年 纪 极 小 时 就 已 显 
露 ， 这 很 难 让 人 相信 他 们 的 才华 会 是 悉心 教育 的 结果 。 RFL., D 
多 芬 、 门 德尔 松 以 及 舒 伯 特 尚 在 孩童 或 少年 时 期 就 已 发 表 了 曲 作 。 
在 绘画 界 ， 勒 伊 斯 达 尔 和 提 香 (只 是 列举 了 许多 人 中 的 两 个 ) 都 生 于 
艺术 世家 并 在 孩提 时 代 就 显露 了 非凡 天 分 。 达 文 波 特 (Charles Dav- 
enport) 是 美国 人 类 遗传 学 的 黄 基 者 之 一 ,那些 天 才 的 家 族 史 令 他 未 
加 深思 就 认为 只 有 继承 了 一 对 易 感 隐 性 基因 的 人 才 会 在 童年 就 表露 超 
AB SAAT. 

以 今天 的 标准 来 看 ， 高 尔 顿 的 研究 方法 经 不 起 专家 评议 ， 但 它 还 
是 影响 深远 。 在 整个 20 世纪 ， 某 些 家 族 的 魅力 一 直人 存在 于 我 们 的 文 
化 之 中 。 在 这 些 家 族 中 ， 天 赋 以 及 不 能 单纯 归结 于 经 济 保障 和 社会 
地 位 的 能 力 代 代 相 传 。 刊登 于 《纽约 时 报 杂 志 》 (New York Times 
Magazine) 的 一 篇 文章 题 为 “ 娜 塔 莎 . 里 卡 德 松 (Natasha Richardson) 
和 雷 德 格雷 夫 (Redgrave) 王朝 ”， 作 者 将 目光 对 准 了 一 位 前 途 无 量 
的 年 轻 女 演 员 一 一 声名 显赫 的 雷 德 格雷 夫 演艺 家 族 的 第 四 代 。 文章 
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以 这 样 的 开场 白 拉 开 了 序幕 ， FRKA, RERI. IES 
的 外 孙女 、 妹 妹 的 姐姐 一 一 这 位 美国 化 的 女 演员 引发 一 个 令 人 感 兴趣 
的 问题 ， 天赋 是 遗传 的 吗 ?” 

ETS - 里 卡 德 松 是 瓦 妮 莎 . 雷 德 格雷 夫 (Vanessa Redgrave) 的 女 
JL, 后 者 以 其 在 1967 年 拍摄 的 影片 《放大 》 (Bow Up) 中 的 表演 一 举 
成 名 。 瓦 妮 莎 是 肯 普 森 (Rachel Kempson) PEW ERRE (Michael 
Redgrave) 的 女儿 ， 他 们 都 是 备 受 赞誉 的 英国 演员 。 1937 年 瓦 尼 莎 诞 
生 的 那个 夜晚 ， 她 父亲 正在 出 演 《哈姆雷特 》 (Hamlet) 中 的 拉 埃 特 
斯 。 《哈姆雷特 》 的 主演 奥 立 弗 ” (Lawrence Oliver) 上 台 向 观众 宣布 
了 瓦 妮 莎 的 诞生 ， 并 预言 她 将 成 为 一 位 伟大 的 演员 一 一 事实 上 她 也 真 
的 做 到 了 。 瓦 妮 忒 的 女儿 娜 塔 莎 4 岁 时 就 出 演 了 她 的 第 一 部 电影 ，18 
岁 前 她 一 直 在 伦敦 西区 从 事 戏剧 表演 。 作者 认为 她 “继承 了 和 母亲 那 低 
沉 而 富有 磁性 的 嗓子 以 及 情绪 表现 力 ， 即 使 独立 奋斗 也 能 成 名 ”。 

到 底 是 哪个 在 起 作用 ， 遗 传 还 是 环境 ? 娜 塔 莎 在 一 个 富裕 家 庭 中 
长 大 ,这 个 家 庭 还 处 于 英国 演艺 圈 的 中 心 。 正如 作者 所 言 ， 她 “ 注 
定 要 去 读 戏 剧 学 院 ”， 并 在 童年 就 被 推 上 有 舞 台 。 她 的 整个 孩提 时 代 
都 在 耳濡目染 外 祖父 以 及 母亲 在 舞台 上 大 受 欢 迎 的 景象 。 虽然 娜 塔 
莎 会 因 被 人 指责 利用 了 裙带 关系 而 感到 苦恼 ,但 比 起 那些 默默 无 闻 的 
竞争 者 来 说 , 会 有 更 多 的 剧院 大 门 向 她 获 开 。 对 本 段 开头 的 问题 ， 
答案 当然 是 “两 者 汝 有 ”。 一 方面 , 娜 塔 莎 也 许 继承 了 许多 目前 未 
知 的 基因 而 造就 了 她 神似 母亲 的 嗓音 或 者 容貌 。 另 一 方面 ， 如 果 娜 
塔 落 的 母亲 当初 力 阻 她 向 演艺 道路 发 展 ， 娜 塔 范 也 许 会 成 为 一 名 律师 


* 英国 四 大 杰出 明星 之 一 ， 《乱世 佳人 》 主 演 费 去 丽 的 丈夫 ， 也 曾 出 演 改 编 提 《 哈 姆 
雷 特 》 的 电影 《王子 复仇 记 》。 一 一 译 者 


| 林肯 的 DNA | 





或 者 教师 。 

1997 年 ， 也 就 是 在 这 篇 关于 雷 德 格雷 夫 家 族 的 文章 发 表 4 年 之 
后 ，《 纽 约 时报 》 刊 登 了 一 篇 名 为 “ 当 创 造 力 在 家 族 中 延续 ”的 文章 ， 
又 开始 了 对 天 赋 遗 传 性 的 讨论 。 记者 亚当 森 (Loch Adamson) 写 道 : 
“艺术 家 也 许 是 天 生 的 ,但 也 需要 雕琢 。” 他 认为 ，“ 人 们 总 是 倾向 于 
将 艺术 天 分 还 有 创造 力 归 因 于 遗传 或 者 神经 因素 。 但 是 ， 即 使 是 天 赋 
和 创造 力 ， 也 都 是 自然 的 产物 。 它们 也 需要 被 培养 、 赏识 以 及 扶 
持 。” 文 章 讲述 了 一 些 天 才 儿 童 ， 如 般 士 歌手 弗 莱 含 (Julian 
Fleisher) ,视觉 艺术 家 贝蒂 耶 * BEAR ASE 2K FI . BEAR (Betye & Lezley 
Saar) 以 及 演员 富 特 (Hallie Foote) ， 他 们 都 在 各 自 极 具 才 华 且 功 成 名 
就 的 父母 影响 下 成 长 ， 每 个 孩子 最 终 也 都 在 与 父母 相同 的 艺术 领域 中 
工作 。 但 显而易见 的 是 ， 这 些 孩 子 见 到 父母 在 创作 上 的 挣扎 〈《 有 时 
还 有 绝望 ) 之 后 ,他们 向 最 终 目 标 前 行 的 决心 时 不 时 会 被 动摇 。 诸 
如 此 类 的 文章 未 能 明确 提醒 我 们 ， 其 实 还 有 更 多 此 类 家 庭 的 孩子 并 没 
有 遵循 父母 的 道路 去 获得 艺术 上 的 巨大 成 就 。 鲁 思 : BA (Ruth 
Richards) 是 旧金山 赛 布鲁克 研究 所 的 精神 病 学 家 ， 曾 接受 过 该 文 作 者 
的 采访 。 在 我 看 来 ， 理 查 德 似乎 说 对 了 : “当心 理 、 社 会 和 生物 因素 
恰当 结合 后 在 家 族 中 传递 下 去 ， 才 有 进发 出 巨大 创造 力 的 可 能 。 ” 

理 查 德 提醒 我 们 要 避免 基因 决定 论 (认为 DNA 编 码 了 一 个 人 的 命 
运 ) 。 优生 运动 不 光彩 的 历史 (参见 第 24 章 ) 为 遗传 简化 论 在 20 世纪 
的 盛行 提供 了 滋生 土壤 。 它 还 有 死灰复燃 的 可 能 。 加 世纪 90 年 代 中 ， 
基因 概念 成 了 广告 业 的 宠儿 ， 并 渗透 到 了 现代 社会 的 每 个 角落 。 在 我 收 
集 的 众多 早期 喜爱 的 物品 中 ， 有 一 份 两 页 纸 的 英国 斯 特 灵 汽车 广告 ， 该 
广告 曾 于 1990 年 刊登 在 《体育 画报 》 (Sports Mustrated) 杂志 封 二 上 ， 标 
题 为 “斯 特 灵 具有 卓越 的 操作 性 能 ， 它 就 在 我 们 的 基因 之 中 。 ”为 了 说 
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明 它 驾驶 起 来 是 如 何 安静 和 舒适， 这 段 话 下 还 附 上 了 一 张 漂亮 照片 : 
Pi RAS we Ree REEMA. “这 是 具有 英国 血统 的 
汽车 。 没有 人 像 我 们 一 样 了 解 汽车 的 悬 吊 系 统 。 ” ” 


智 J 

20 世纪 的 大 部 分 时 间 中 ， 关 于 基因 对 天 赋 影 响 的 论战 中 心 就 是 有 
关 智 力 遗 传 性 的 辩论 。 辩论 始终 在 3 个 问题 上 纠缠 不 休 : 智力 可 以 和 被 
定义 吗 ? 有 没有 测量 智力 的 方法 ? 智能 行为 的 能 力 有 多 少 是 遗传 的 ? 
1906 年 ， 心 理学 家 戈 达 德 (Henry Herbert Goddard) 从 法 国 引 进 了 智商 
(IQ) 测试 。 智商 测试 是 比 内 (Alfred Binet) 和 西蒙 (Theodore Simon) 
在 检测 弱智 儿童 的 学 习 能 力 时 所 作 的 一 项 尝试 。 这 项 测试 很 快 就 被 美 
国 的 心理 学 家 们 所 采纳 。 仅仅 几 年 之 后 ,政府 官员 就 决定 对 每 一 个 美 
国 入 伍 军 人 实行 测试 。 20 世纪 ， 智 商 测试 几乎 成 了 所 有 美国 儿童 成 长 
必 经 的 仪式 。 只 是 在 最 近 ， 智 商 测试 的 有 效 性 才 受 到 挑战 一 一 它 在 儿 
童 教育 方向 选择 中 的 指导 意义 受到 了 怀疑 。 

是 不 是 存在 一 种 容易 测量 的 人 类 特性 ， 既 与 成 年 后 的 经 济 社会 地 位 
正 相 关 ， 又 受 基因 影响 更 甚 于 环境 影响 ? 这 个 特性 毫 无 疑问 就 是 身高 。 
许多 研究 均 已 表明 ,成 人 身高 的 差异 取决 于 基因 。 在 比较 了 分 开 丘 养 的 
同 卵 双生 子 和 一 起 抚养 的 同 卵 、 异 孵 双生 子 以 及 同胞 兄弟 姐妹 的 成 年 
身高 后 ， 人 们 获得 了 许多 重要 结果 。 例如 ,在 纽曼 (Newman) . PE 
@ (Freeman) 和 霍 尔 津 格 (Holzinger) 1937 年 出 版 的 《双生 子 : ATR 
传 和 环境 的 研究 》 (Twins: A Study of Heredity and Fnvironment) 一 书 中 ， 
这 3 位 芝加哥 大 学 的 科学 家 研究 了 50 对 一 起 抚养 的 同 卵 和 异 孵 双生 
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子 、52 对 一 起 抚养 的 同胞 兄弟 姐妹 以 及 19 对 分 开 抚养 的 同 卵 双生 子 的 
身高 。 70% 以 上 的 同 卵 双 生子 (包括 一 起 抚养 的 和 分 开 抚养 的 ) 的 成 
年 号 高 间 的 差异 小 于 1.9 厘米 (3/4 英寸 ) ,而 只 有 30% 的 一 起 抚养 
( 即 在 同样 的 环境 下 抚养 ) 的 异 卵 双生 子 以 及 同胞 兄弟 姐妹 具有 这 样 
的 相似 性 。 一 起 或 者 分 开 抚 养 的 两 个 同 卵 双生 子 间 的 身高 相关 系数 比 
异 卵 双生 子 以 及 不 同时 间 出 生 的 同胞 兄弟 姐妹 要 高 得 多 (以 1.0 表示 无 
任何 环境 影响 ， 相 关系 数 大 于 0.9) ,这 表明 环境 因素 只 起 到 很 小 的 作 
用 。 纵向 比较 各 组 后 发 现 基因 在 身高 问题 上 起 着 主导 作用 。 

不 少 研究 都 显示 ,在 美国 文化 中 ， 身 材 较 高 的 人 比较 矮 的 人 更 能 
取得 经 济 和 政治 上 的 成 功 。 大 家 是 否 注意 到 这 样 一 个 细节 : KER 
美国 总 统 的 身高 都 明显 高 于 平均 身高 。 虽然 那些 长 得 矮 的 人 一 一 比 
如 我 本 人 一 一 不 喜欢 听 这 样 的 话 ， 但 这 就 是 事实 。 Ri, Kim wt 
对 较 矮 的 人 (与 平均 身高 的 标准 差 在 1~2 厘米 之 内 ) 中 ， 极 少 人 会 
在 青春 期 之 后 因 担 心身 高 问题 而 软 转 难 卢 。 与 其 说 是 因为 他 们 明日 
自己 已 不 能 再 长 高 ， 不 如 说 是 因为 他 们 意识 到 了 这 种 统计 量 对 个 人 根 
本 没有 什么 预测 性 价值 。 换言之 ， 他 们 知道 在 身高 和 成 功 之 间 并 没 
有 确定 关联 。 许多 个 子 矮 的 人 在 生活 中 比 个 子 高 的 人 做 得 更 好 。 无 
论 身高 的 优势 是 什么 ， 都 无 碍 大 局 。 

智力 是 不 是 同 身高 一 样 容易 测量 又 高 度 遗 传 ， 还 与 社会 经 济 地 位 
有 关 呢 ”人 们 已 就 这 个 问题 进行 了 多 次 激烈 的 讨论 。 20 世纪 20 到 40 
年 代 期 间 ， 主 要 由 于 受到 一 些 纵向 研究 的 影响 ， 其 中 最 突出 的 是 斯 坦 
福 大 学 的 特 曼 (Lewis Terman) 对 加 州 1500 名 天 才 儿 童 (他 们 大 多 数 
人 的 智商 都 超过 140) 所 作 的 调查 ,在 美国 学 术 界 占据 主导 地 位 的 观 
点 认为 智商 能 被 测量 并 与 日 后 的 成 功 有 莫大 关系 。 特 曼 并 未 聚焦 于 
遗传 性 ， 但 他 被 一 个 观测 结果 所 吸引 : 天 才 儿 童 的 同胞 兄弟 姐妹 -他 


| 1. RR ”先天 具备 还 是 后 天 培养 ?| 


155 





156 


(VERA “ROKILE” * (Termites) ] 也 往往 拥有 和 天赋。 30 RM, 
特 曼 确信 不 同 种 族 的 智商 平均 值 间 存在 显著 差异 ， 而 这 种 差异 不 能 归 
因 于 环境 的 不 同 。 因此 ， 必然 有 其 遗传 依据 , 但 随 着 时 间 推 移 ， 特 
曼 逐 渐 握 弃 了 这 一 观点 。 

虽然 参加 智商 测试 的 孩子 们 多 年 来 每 次 测试 的 结果 都 趋向 一 致 ， 
而 且 有 许多 证 据 都 肯定 了 特 曼 的 观察 ， 即 得 分 高 的 人 更 容易 在 日 后 取 
得 社会 、 经 济 上 的 成 功 ， 但 近 40 年 来 ， 关 于 这 项 测试 是 否 真 的 能 够 
度量 智力 并 且 是 否 存 在 文化 偏见 ， 人 们 争论 得 不 可 开交 。 十 尔 德 
(Stephen Jay Gould) 在 他 的 《人 类 的 误 测 》 (The Mismeasure of 
Man) 一 书 中 提 及 了 这 场 争论 中 最 吸引 人 的 几 个 方面 。 该 书 曾 被 美国 
图 书评 论 界 评 为 1981 年 度 最 佳 非 小 说 类 图 书 。 

自 20 世纪 60 ERR, 智商 测 试 在 美国 社会 的 影响 逐渐 减弱 ， 使 
用 面 也 慢 慢 变 罕 ， 部 分 原因 是 由 于 该 测试 被 指责 对 白人 中 产 阶 级 儿童 
存在 偏 祖 。 扭转 该 趋势 的 主要 转折 点 之 一 是 伯克利 的 一 名 教育 心理 
学 家 詹 森 (Arthur Jensen) 发 表 于 1968 年 的 一 篇 报告 。 报告 指出 ， 早 
期 的 干预 计划 对 贫困 家 庭 的 青少年 〈 他 们 中 大 多 数 是 黑人 ) 在 学 校 的 
表现 并 无 任何 显著 影响 。 他 认为 ， 在 白人 和 黑人 智商 平均 值 中 存在 
的 15 分 差异 反映 了 一 种 靠 特 殊 教育 不 能 克服 的 潜在 生物 因素 。 一 些 
著名 心理 学 家 如 英国 的 艾 森 克 (Hans Eysenck) 支持 詹 森 的 看 法 ,但 
众多 教育 家 并 不 接受 他 的 观点 。 由 于 位 于 社会 关注 的 赞助 性 行动 计 
划 的 浪 尖 ,他 的 论点 也 受到 一 些 保守 批评 家 愤怒 而 猛烈 的 择 击 。 

几 十 年 来 的 研究 始终 显示 ,黑人 的 智商 平均 得 分 要 比 白 种 人 
低 ， 而 亚 裔 美国 人 的 平均 分 比 前 两 者 都 高 。 当然 ,这 仅仅 是 一 个 较 
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大 人 和 群 测试 结果 的 综合 统计 值 ， 而 且 其 中 还 存在 大 量 的 得 分 交 春 现 
Ro 在 这 些 组 中 ,也 有 很 多 黑人 儿童 的 得 分 高 于 白人 儿童 。 对 各 
组 的 统计 观察 与 每 个 孩子 的 测试 得 分 并 无 直接 关系 。 况且 ， 即 使 智 
商 测试 是 智能 的 一 种 可 信 指 标 ， 这 些 测 试 结 果 也 无 法 解释 为 何 得 分 
越 高 就 越 聪明 。 

分 子 遗 传 学 革命 很 快 就 能 让 我 们 进一步 地 探讨 这 个 问题 。 KA 
有 4 万 个 基因 对 人 脑 细胞 起 作用 ， 这 其 中 只 有 极 少 一 部 分 (可 能 只 有 
10 个 、20 个 或 者 100 个 ) 对 发 展 我 们 称 之 为 智力 的 东西 起 着 特殊 作 
用 。 这 些 具 有 特殊 作用 的 基因 可 能 包括 : 编码 神经 递 质 或 其 作用 受 
体 的 基因 、 在 脑 部 发 育 时 控制 神经 元 各 就 其 位 的 基因 以 及 决定 神经 相 
互 隔绝 的 方式 以 影响 信息 传导 速度 的 基因 。 科学 家 们 很 快 就 能 弄 清 
这 些 基因 并 最 终 掌握 它们 在 神经 生理 学 方面 的 作用 。 

还 有 一 些 人 在 狗 而 不 售 地 艾 试 ， 行 为 遗传 学 家 普 洛 明 (Robert 
Plomin) 就 是 其 中 之 一 。 他 利用 一 种 称 为 数量 性 状 基因 座 (QTL) & 
图 技术 去 寻找 在 高 智商 人 群 中 常见 而 在 低 吞 商 的 入 群 中 较 少 见 的 等 位 
BA, 最 引 人 注 上 且 的 是 他 和 范 德 比尔 特大 学 的 教育 心理 学 家 的 合 
作 。 自 1998 年 起 ， 范 德比 尔 特大 学 的 皮 博 迪 教 育 学 院 成 为 “数学 早 
23 /)>4E RSE” (Study of Mathematically Precocious Youth, SMPY) 长 期 
项 目的 总 部 。 为 了 纪念 创始 人 一 一 斯 坦 利 (Julian C. Stanley) , AM 
研究 通常 被 简称 为 斯 坦 利 研究 。 斯 坦 利 早 在 1971 年 就 在 约翰 : BS 
金 斯 大 学 开始 对 具有 数学 天 赋 的 儿童 进行 研究 。 30 多 年 来 ， 斯 坦 利 
研究 已 经 积累 了 上 万 名 在 智商 测试 中 取得 惊人 高 分 的 儿童 的 数据 。 
1998 年 ， 普 洛 明 着 手 在 一 批 达到 选择 标准 的 儿童 中 收集 DNA FEA, 
这 个 选择 保证 在 3 万 名 随机 抽取 的 儿童 中 仅 有 一 名 能 够 达到 标准 。 
他 相信 自己 能 够 由 此 找到 世界 上 第 一 个 有 关 综 合 智力 的 基因 。 我 对 
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他 是 否 能 够 取得 成 功 深 表 怀疑 ， 因 为 即使 只 有 100 个 基因 控制 着 一 个 
人 在 智商 测试 中 取得 好 成 绩 的 次 能 ， 每 个 基因 也 只 有 很 少 的 贡献 A 
为 1%) ， 而 普 洛 明博 士 恐 怕 也 很 难 开展 足够 多 的 研究 来 分 离 每 个 基 
因 ， 从 而 对 它们 进 -- 步 研究 。 

普 洛 明 在 寻找 引起 弱智 基因 的 过 程 中 ， 可 能 在 搜索 “产生 ”智力 
的 基因 方面 有 所 收获 ， 而 对 于 弱智 的 产生 ， 我 们 在 某 些 情况 下 已 有 些 
许 了 解 。 我 们 知道 为 数 不 多 的 基因 对 智力 至 关 重要 ， 因 为 缺失 这 些 
基因 的 人 都 表现 为 弱智 。 近来 ， 科 学 家 们 开始 对 这 些 基因 中 的 一 部 
分 进行 绘图 和 克隆 ， 并 且 开 始 了 探索 它们 对 大 脑 作用 的 挑战 之 旅 。 

在 我 们 的 社会 中 , 唐 氏 综合 征 和 患者 是 典型 的 弱智 者 。 1504 
前 ， 英国 医生 唐 (Langdon Down) 第 一 次 对 此 病症 进行 了 描述 。 该 
综合 征 极为 常见 (1000 名 新 生 儿 中 就 有 1 名 和 患 有 此 病 ) ， 患 者 看 上 
去 都 非常 相似 。 无 人 知晓 -一 哪怕 是 一 点 猜测 一 -其 病因 ， 直 到 英 
EREA BH (Lionel Penrose) 在 1936 年 提出 一 个 决定 性 的 证 
据 : 大 于 35 岁 的 产妇 较 35 岁 之 前 的 产妇 生 下 患 唐 氏 综 合 征 婴 儿 的 
概率 陡 增 。 接 下 来 的 20 年 中 ,这 一 发 现 带 来 了 一 连 串 的 假说 ,但 
很 少 有 新 内 容 。 1959 年 ， 法 国 遗 传 学 家 勒 热 纳 (Jerome Lejeune) 发 
现 唐 氏 综合 征 患 者 总 比 常人 要 多 一 条 染色 体 ， 这 条 额外 的 染色 体 通 
常 是 21 号 染色 体 (染色 体 是 按照 大 小 递 降 来 排 位 的 ， 所 以 这 几乎 是 
最 小 的 染色 体 ) ， 其 成 因 是 在 卵子 或 精子 形成 时 染色 体 分 离 方式 出 现 
THR, 约 有 5% 的 唐 氏 综合 征 患 者 是 由 于 另 一 原因 所 致 ， 他 们 的 父 
母 中 有 一 人 的 21 号 染色 体 与 另 一 条 染色 体 粘连 。 虽然 其 父母 具有 正 
党 数量 的 遗传 物质 ,但 它们 分 布 在 45 条 染色 体 上 。 如 果 这 条 融合 的 
染色 体 遗 传 下 去 ， 这 个 孩子 的 染色 体 数目 虽 会 是 46 条 ,但 其 中 3 条 
均 为 21 号 染色 体 。 在 极 少数 的 情况 中 ,有些 患者 只 是 部 分 而 不 是 所 
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有 的 细胞 存在 多 余 的 21 号 染色 体 。 

唐 氏 综合 征 的 许多 病理 症状 (LGR SB) KIRRU, BAG 
突出 、 面 部 扁平 、 高 发 先天 性 心脏 病 、 手 指 短小 、 手 部 皮肤 异常 袜 
皱 、 性 格 开朗 但 智力 低下 等 ) 均 因 胎儿 发 育 时 一 些 蛋 白质 超过 正常 
剂量 所 致 ， 而 这 些 超 量 蛋 白质 正 是 额外 的 21 号 染色 体 上 的 基因 产生 
的 。 对 几 百 个 唐 氏 综合 征 患者 (特别 是 那些 部 分 细胞 有 额外 的 21 
号 染色 体 的 人 ) 进行 研究 后 ， 科 学 家 们 开始 勾画 出 一 个 包含 有 损 智 
力 基 因 的 “关键 区 域 ”， 换 言 之 ， 他 们 已 大 大 缩小 了 引起 弱智 的 基 
因 的 搜索 范围 。 

1996 年 ， 在 美国 加 州 工作 的 英 籍 科学 家 史密斯 (Desmond Smith) 
利用 分 子 遗传 学 新 技术 ,成功 地 将 21 号 染色 体 上 的 一 小 块 导 和 人 了 小 
鼠 的 早期 胚胎 中 。 这 些小 鼠 已 经 长 大 ， 并 为 我 们 提供 了 令 人 振奋 的 
探索 人 类 基因 对 智能 作用 的 新 对 策 。 史密斯 及 其 同事 们 设计 了 一 些 
方法 来 检测 这 些 转 基因 小 鼠 的 智力 和 记忆 力 ， 随 后 就 能 将 它们 的 表现 
同 转 人 它们 基因 组 中 的 那 部 分 人 21 号 染色 体 相 关联 。 由 于 科学 家 们 
已 经 能 够 制造 不 同 大 小 的 染色 体 片段 并 能 研究 染色 体 片段 对 动物 的 影 
响 ， 所 以 他 们 能 慢 慢 琢磨 出 关键 区 域 所 在 ， 这 将 帮助 我 们 更 好 地 了 解 
基因 在 这 个 区 域 中 是 如 何 运作 以 维持 正常 甚至 超常 的 智力 发 育 的 。 

是 不 是 总 有 一 天 我 们 能 够 利用 遗传 工程 来 提高 人 类 的 智力 ? 可 以 
想象 ， 未 来 的 人 类 能 够 对 早期 胚胎 进行 遗传 测试 来 评估 超常 智力 并 能 
通过 基因 治疗 来 提高 这 个 能 力 (参见 第 20 章 ) 。 也 许 有 人 会 反驳 说 
我 们 不 过 刚刚 跨 出 漫漫 征途 的 第 一 步 。 就 在 1999 年 的 夏天 ， 普 林 斯 
顿 大 学 生物 学 副教授 钱 卓 (Joe Z Tsien) 博士 发 表 了 一 篇 杰出 的 论 
文 ,他 发 现在 早期 的 小 鼠 胚 胎 中 加 入 一 个 单 基 因 后 ， 这 些小 鼠 在 同等 
的 小 鼠 智力 测试 中 取得 的 成 绩 出 奇 地 好 ， 看 来 他 通过 加 入 单 基因 加 强 
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了 小 鼠 的 记忆 力 。 长 久 以 来 ， 人 们 认为 建立 记忆 的 能 力 与 在 智力 测 
试 中 取得 好 成 绩 是 紧密 相关 的 。 在 小 鼠 中 ,一 个 由 几 个 蛋白 质 (每 
个 都 由 不 同 基因 编码 ) 组 成 的 复杂 分 子 ( 称 为 NMDA) 已 被 证 实 对 记 
忆 构 建 具有 很 大 影响 。 钱 博 士 推论 ， 如 果 他 将 另 一 个 编码 蛋白 质 
NR2B (NMDA 受 体 的 组 分 之 一 ) 的 基因 导入 已 表达 这 两 种 蛋白 质 的 
小 鼠 胚 胎 细胞 中 ， 因 此 而 产生 的 额外 蛋白 质 将 对 幼 鼠 的 神经 活动 ( 包 
括 记 忆 和 学 习 ) 产生 积极 影响 。 他 能 利用 转基因 技术 制造 小 鼠 胚 
胎 ， 而 这 些小 鼠 长 大 之 后 能 比 未 处 理 过 的 小 鼠 更 快 地 走出 迷宫 。 它 
们 之 所 以 能 表现 得 如 此 出 色 ,， 也 许 是 因为 在 这 些 基因 工程 小 鼠 的 细胞 
中 ，NMDA 受 体 的 运作 时 间 要 比 一 般 细胞 长 0.15 秒 。 这 份 关于 “ 陪 
明和 鼠 ” 的 报道 令 新 闻 记 者 们 纷 至 举 来 ,并 纷纷 追问 这 项 技术 何 时 能 够 
应 用 于 人 类 。 

入 类 大 脑 中 包含 着 几 十 亿 个 细胞 ， 细 胞 间 还 有 几 万 亿 个 连接 点 ， 
并 以 瞬息 万 变 的 方式 运作 着 。 想 用 现 有 知识 对 人 类 大 脑 的 精密 复杂 
程度 哪怕 只 作 一 个 粗略 的 估计 ， 可 能 都 是 自 不 量力 的 行动 。 尽管 如 
此 ,我 们 还 是 开始 了 研究 之 旅 ， 以 期 望 某 一 天 我 们 能 够 明白 如 何 利 用 
遗传 方法 来 改善 智力 。 这 样 的 话 ， 我 很 高 兴 我 们 还 有 那么 长 的 路 要 
走 ， 我 们 还 不 能 合理 运用 这 项 技术 来 造福 人 类 及 其 脆弱 的 地 球 家 园 。 
作为 一 个 物种 ， 在 我 们 足够 成 熟 之 前 ， 有 关 智 力 、 音 乐 和 艺术 天 赋 、 
运动 才能 以 及 成 千 上 万 的 其 他 令 我 们 互相 吸引 (还 有 嫉妒 ) 的 品质 的 
由 来 ， 还 是 继续 保持 神秘 比较 好 。 
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12. 同性 恋 基因 
证 据 是 什么 ? 


搜寻 同性 恋 基 因 

1993 年 的 夏天 ， 由 26 岁 的 托 林 斯 (Jonathan Tolins) 编剧 的 《区 
PRA SE ES) (Twilight of the Golds) 在 旧金山 首次 公演 ， 好评 如 
H. 该 剧 讲述 了 一 对 中 年 犹太 夫妇 的 故事 。 他 们 唯一 的 儿子 是 同性 
恋 者 ,这 邻 家 庭 失 和 ,于 是 这 对 夫妇 既 有 盼望 将 要 出 世 的 外 孙 能 让 家 庭 
关系 正常 起 来 ， 又 担心 他 也 会 携带 同性 恋 基因 ， 这 一 予 盾 令 他 们 陷入 
了 痛苦 挣扎 之 中 。 托 林 斯 因 该 剧 而 被 “ 夜 线 ” (Nightline) 市 目 采 访 
并 登 上 了 《时 代 》 (Times) 杂志 ， 而 剧本 的 内 容 也 颇具 先 见 之 明 。 
就 在 托 林 斯 于 加 州 埋头 编剧 的 1992 年 ,一 位 马里 兰州 的 分 子 生物 学 
家 也 正在 尝试 着 去 证 明 这 个 艺术 虚构 的 假设 是 否 有 科学 根据 。 

探索 这 一 问题 的 人 就 是 哈 默 (Dean H Hamer) ， 他 杰出 职业 生涯 
的 大 部 分 时 间 都 是 在 马里 兰州 贝 塞 斯 达 的 国立 况 症 研究 所 (NCI) 中 
度 过 。 他 用 了 近 20 年 时 间 研 究 基因 表达 方式 ,探索 是 什么 在 拨 动 
基因 表达 的 开关 。 即使 从 科研 角度 看 ， 他 的 研究 也 非常 深奥 。 哈 
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默 曾 用 十 年 的 时 间 研 究 一 个 基因 的 控制 , 该 基因 编码 的 蛋白 质 能 在 
有 毒 重 金属 (如 锅 ) 进入 细胞 时 与 其 结合 。 它 会 随 毒 素 表 达 而 增加 
分 泌 ， 但 无 毒素 时 几乎 检测 不 到 该 蛋白 质 ， 通 过 其 产生 机 制 的 研 
究 ， 哈 默 开 始 进 一 步 探索 基因 是 如 何 被 控制 的 。 

1991 年 ， 哈 默 的 科研 生涯 达到 了 顶峰 ， 同 时 他 也 发 现 自 己 到 了 一 
个 面临 抉择 的 重要 关头 。 尽管 他 正在 进行 的 有 关 基 因 表达 的 研究 很 重 
要 ,但 他 还 是 向 往 与 人 类 疾病 关系 更 为 直接 的 全 新 科研 课题 。 哈 默 在 
一 次 去 英国 牛津 大 学 参加 会 议 时 ， 买 了 一 本 达尔 文 所 著 的 《人 类 的 由 
来 及 性 选择 》 (Descent of Man, and Selection in Relation to Sex) 。 当 
时 ， 他 还 在 同一 家 书店 买 了 一 本 哈佛 大 学 的 生物 学 家 莱 旺 廷 (Richard 
Lewontin) 写 的 《不 在 我 们 的 基因 中 》 (Not in Our Genes) 一 书 。 作者 
在 该 书 中 写 道 ， 科 学 家 们 尚未 找到 工具 来 剖析 遗传 因素 对 复杂 人 类 行 
为 (如 同性 恋 ) 的 影响 。 在 回程 飞机 上 ， 哈 默 被 达尔 文 的 著作 深 深 吸 
引 住 了 ， 达 尔 文 在 书 中 详细 地 阅 述 了 人 类 行为 受到 遗传 因素 强烈 影响 
的 可 能 性 [“ 基 因 ” 一 词 是 1906 年 由 英国 生物 学 家 贝 特 森 (Bateson) 提 
出 的 ， 达 尔 文 在 书 中 并 未 使 用 该 词 ]。 而 另 一 方面 ， 哈 默 并 没有 对 莱 
旺 廷 的 书 产生 深刻 印象 ， 他 只 是 将 其 视 作 一 本 政策 宣传 册子 而 非 科 学 
读物 。 TARRE 20 世纪 9 年 代 初 在 生物 医学 界 工作 的 其 他 人 一 样 ， 急 
切 地 想 要 对 HIV 病 毒 带 来 的 艰巨 挑战 作出 应 答 。 现在 ,他 开始 将 目光 
转向 了 探讨 基因 在 同性 恋 中 可 能 扮演 的 角色 。 

在 过 去 的 半 个 多 世纪 中 ， 一 些 科 学 家 已 经 利用 双生 子 、 领 养 、 家 
族 研究 等 方法 就 遗传 对 同性 恋 的 影响 进行 过 分 析 。 早期 研究 已 表明 
在 同 卵 双生 子 中 ,只 要 其 中 一 个 为 同性 恋 ， 另 一 个 为 同性 恋 的 可 能 性 
比 异 卵 双 生子 中 的 类 似 情 况 要 高 。 其 他 研究 也 发 现 ， 即 使 一 生 下 来 
就 离开 亲生 父母 被 领养 的 男孩 ,在 性 别 倾向 上 仍 更 接近 于 亲 兄 弟 而 不 
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是 养 兄 弟 。 男 同 性 恋 者 的 兄弟 以 及 女 同性 恋 者 的 姐妹 也 比 一 般 人 更 
容易 成 为 同性 恋 。 这 些 发 现 虽 不 能 完全 否定 环境 因素 潜移默化 的 作 
用 ， 但 它们 的 确 表 明了 遗传 因素 的 影响 。 

当 哈 默 开 始 研 究 这 个 课题 时 ， 他 也 许 已 惊讶 地 发 现 ,即使 在 艾滋 
病 时 代 ， 尝 试 研 究 同 性 恋 是 否 存 在 遗传 基础 的 工作 也 密 密 无 几 。 美 
国 西北 大 学 年 轻 的 心理 学 教授 贝 利 (J. Michael Bailey) 对 同性 恋 双 生 
子 的 研究 可 算是 鹤 立 鸡 群 。 贝 利 以 110 对 同性 恋 双 生子 为 研究 对 


R, 他 发 现在 56 对 同 卵 双生 子 中 ， 两 人 都 为 同性 恋 的 占 52% ， 而 在 


异 卵 双生 子 中 ,这 个 概率 仅 为 22% 。 此 后 的 研究 还 表明 ， 比 起 同性 
恋 / 异 性 恋 双 生子 的 兄弟 ， 同 性 恋 /同性 恋 双 生子 的 兄弟 更 可 能 也 是 同 
性 恋 者 ， 这 又 一 次 暗示 了 遗传 因素 的 作用 。 研究 所 收集 的 这 些 数据 
来 自问 卷 调查 。 贝 利 是 通过 询问 这 些 同 性 恋 男子 关于 他 们 兄弟 的 性 
取向 而 获得 数据 的 ， 这 种 方法 会 令 人 对 结果 产生 怀疑 。 哈 默 明日 ， 
分 子 生物 学 工具 要 比 问 卷 调查 更 能 说 明 遗 传 对 同性 恋 的 影响 。 因 
此 ， 他 开始 着 手 设 计 一 项 研究 来 解决 “是 否 存 在 同性 恋 基 因 ” 以 及 
“如 果 有 ， 这 个 基因 定位 于 何 处 ”等 问题 。 

1991 年 秋 , 美国 国立 卫生 研究 院 (NIH) 通过 了 哈 默 的 项 目 申 
请 ， 并 提供 哈 默 实验 室 (AA 10 人 在 其 中 工作 ) 7.5 万 美元 的 研究 经 
费 , 让 他 们 利用 DNA 连锁 技术 来 寻找 一 个 影响 性 取 回 的 基因 。 经 过 
数 月 的 计划 以 及 同 基因 定位 领域 杰出 专家 进行 讨论 之 后 ,研究 小 组 最 
终 决 定 征 募 两 组 男 同性 恋 者 : (1) 随机 选取 出 一 些 男 同性 恋 者 ， 随 
后 询问 一 些 关于 他 们 家 族 史 的 细节 问题 ， 以 确认 他 们 的 男性 亲 研 为 同 
性 恋 者 的 可 能 性 是 否 比 预期 要 高 ， (2) 仔细 挑选 出 一 些 同性 恋 兄 弟 
编 成 一 组 ， 对 他 们 的 DNA 进行 研究 ， 看 他 们 是 否 比 非 同 性 恋 者 更 可 
能 共有 某 一 段 DNA 序列 一 一 这 个 现象 预示 着 他 们 共有 一 个 决定 他 们 
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性 取向 的 特定 基因 。 如 果 今 后 的 研究 可 以 证 明 其 他 非 同 性 恋 的 兄弟 
并 没有 这 段 DNA 序 列 ， 那 么 这 个 结论 将 会 得 到 补充 和 巩固 。 

在 哈 默 的 研究 小 组 中 ,主张 男女 平等 的 帕 塔 图 契 奇 Angela 
Pattatucci) 对 遗传 因素 是 否 也 影响 女 同性 恋 者 颇 感 兴趣 。 正当 小 组 
进行 其 研究 时 ， 其 他 科学 家 们 也 正 从 不 同 角 度 在 探讨 同性 恋 的 生物 学 
机 制 。 1992 年 8 月 30 H, 圣地 亚 哥 索 尔 克 生 物 研 究 所 的 神经 病理 学 
家 莱 沃 伊 (Simon LeVay) 在 《科学 》 上 发 表 了 一 篇 论文 ， 宜 称 男 同性 
恋 者 脑 中 下 丘脑 前 区 的 形状 和 大 小 与 女性 的 无 其 区 别 ， 但 与 异性 恋 男 
子 的 截然 不 同 。 此 前 一 年 ， 另 有 两 名 神经 病 学 家 已 报道 了 男 同 性 恋 
者 大 脑 的 另 一 区 域 一 交叉 上 核 比 异 性 恋 男子 要 大 。 虽然 这 些 发 现 
给 人 留 下 了 深刻 印象 ， 然 而 ， 即 使 这 些 解剖 学 上 的 差异 经 得 起 推 项 ， 
它们 也 并 没有 真正 阐明 同性 恋 的 生物 学 原因 。 换言之 ， 它 们 只 是 反 
映 出 一 个 关于 同性 恋 的 生物 学 推论 而 没有 指明 根据 。 

所 有 解剖 学 研究 使 用 的 对 象 都 来 自 尸 体 组 织 。 RKP Ee 
期 研究 中 发 现 异 性 恋 男子 下 丘脑 前 区 有 两 个 区 域 的 大 小 是 女性 的 两 
倍 ， 于 是 他 对 死 于 艾滋 病 的 19 名 同性 恋 男 子 脑 部 的 同样 区 域 进行 了 
检查 。 这 样 一 来 势必 产生 一 个 问题 : 艾滋病 并 发 症 以 及 对 其 治疗 虽 
未 必 对 这 些 区 域 的 大 小 产生 影响 ， 但 不 能 排除 可 能 性 的 存在 。 即使 
健康 的 同性 恋 青年 脑 部 的 这 个 特定 区 域 相对 较 大 OU RES R A 
年 身上 研究 这 个 问题 ) ,但 仍然 不 能 对 性 取向 作出 解释 。 下 匡 脑 前 
区 之 所 以 扩大 ， 可 能 是 由 于 一 个 或 几 个 基因 的 作用 结果 ， 它 们 对 性 取 
向 的 影响 方式 也 同样 未 知 。 更 确切 地 说 ， 特 定 区 域 的 扩大 可 能 仅仅 
是 一 个 间接 效应 。 无 论 解 前 学 如 何 引 人 人 注目， 这 种 在 因果 之 回 纠缠 
的 研究 永远 不 能 真正 解决 问题 。 此 项 工作 实际 上 只 是 基于 对 几 个 人 
的 研究 ， 并 且 难 以 找到 好 的 对 照 组 ， 用 来 测量 脑 区 大 小 的 方法 也 存 有 
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争议 ， 况 且 就 算 能 发 现 显著 差异 也 说 明 不 了 什么 本 质问 题 。 因此 ， 
哈 默 的 工作 所 引发 的 科学 争论 逐渐 白热化 。 他 的 发 现 所 影响 到 的 范 
围 ， 远 超出 了 科学 领域 。 

险 默 及 其 研究 小 组 通过 在 同性 恋 报纸 上 刊登 广告 募集 了 76 名 
愿意 参与 该 研究 的 男 同 性 恋 者 。 研究 人 员 为 他 们 汇编 了 详细 的 家 
谱 ， 仔 细 地 询问 每 个 实验 对 象 其 亲属 的 性 取向 。 他 们 的 回答 表明 ， 
13.5% 的 男 同 性 恋 者 的 兄弟 也 是 同性 恋 者 ， 这 要 比 一 般 人 群 中 男 同性 
恋 者 占 2% ~3% 的 假设 基准 概率 高 得 多 。 虽然 2% 一 3?% 这 个 数字 要 
低 于 我 们 经 常 引用 的 10% ， 但 它 可 能 更 为 精确 ， 因 为 常用 的 10% 是 
一 些 较 陈旧 且 方 法 学 上 存在 缺陷 的 研究 产生 的 结果 。 举 个 例子 ， 至 
少 有 一 项 得 出 成 年 人 中 有 10% 男性 为 同性 恋 者 这 个 结论 的 早期 研 
究 ， 一 定 程度 上 是 基于 对 犯人 的 访问 进行 的 。 哈 默 所 作 的 关于 2% ~ 
3% 的 假设 则 与 其 他 近期 研究 一 致 。 

当 哈 默 对 这 些 征集 来 的 同性 恋 者 的 家 庭 情况 进行 研究 时 发 现 ， 和 母 
系 的 同性 恋 亲 威 远 多 于 父系 亲 威 一 一 在 奥 父 以 及 姨妈 的 儿子 身上 尤为 
突出 。 对 遗传 学 家 而 言 ， 这 一 发 现 发 出 了 一 个 清晰 的 信号 : 也 许 在 
X 染 色 体 上 存在 一 个 影响 性 取向 的 基因 。 

为 了 捕 提 这 个 假想 的 基因 ， 研究 小 组 选择 了 40 对 同性 恋 兄弟 ， 
他 们 收集 了 每 个 人 的 DNA 并 且 进 行 连锁 分 析 ， 即 研究 一 个 特定 情况 
或 者 特性 (这 里 为 性 取向 ) 是 否 与 有 该 特性 的 家 族 成 员 的 明确 的 一 小 
块 DNA (标记 ) 强烈 相关 (在 那些 没有 该 特性 的 成 员 中 则 不 存在 ) 。 
因为 在 精子 和 卵子 形成 过 程 中 ，DNA 长 序列 是 成 块 遗 传 的 ， 所 以 
DNA 标 记 同 物理 特性 之 间 的 关联 就 暗示 着 一 个 “ 导 火 索 ”基因 的 存 
在 ， 该 基因 与 此 DNA 标 记 位 于 同一 条 染色 体 并 就 在 其 附近 。 兄弟 间 
有 50% 的 可 能 性 从 他 们 的 母亲 那里 遗传 到 同一 条 X 染 色 体 。 如 果 男 
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同性 恋 者 的 兄弟 也 是 同性 恋 的 原因 是 由 于 他 们 拥有 X 染 色 体 上 的 某 
个 基因 的 话 ， 他 们 共有 一 段 包含 那个 基因 的 染色 体 区 域 的 可 能 性 就 高 
于 50% 的 期 望 值 。 分 子 生 物 学 家 备 了 几 套 DNA 探 针 来 检测 一 个 人 在 
两 条 可 能 的 染色 体 中 遗传 了 哪 条 以 及 其 中 的 哪 一 段 序列 被 表达 了 。 

于 是 ， 哈 默 以 22 & DNA 探 针 为 标记 在 X 染 色 体 上 搜索 连锁 证 
E. 研究 小 组 发 现 , 在 40 对 同性 恋 兄 弟 中 ，33 对 共有 同一 段 DNA 
序列 ， 这 段 序 列 所 在 区 域 由 两 个 DNA 探 针 框 定 ， 靠 近 X 染色体 长 臂 
的 顶端 。 统计 分 析 表 明 这 种 情况 发 生 的 概率 为 10 000 比 1。 就 好 比 
若 想 要 扔 40 次 硬币 且 其 中 33 次 都 是 正面 向 上 ， 你 平均 得 扔 10 000 组 
才能 得 到 1 次 这 样 的 情况 。 这 一 结果 令 人 惊讶 。 不 过 ， 显 而 易 见 的 
是 ， 这 个 问题 相当 复杂 。 初期 研究 就 发 现 有 7 对 同性 恋 兄 弟 并 没有 
共享 这 个 区 域 中 的 一 个 公共 DNA 标记 。 此 外 ， 哈 默 通过 对 其 他 家 族 
的 谱系 研究 还 发 现 ， 在 其 他 染色 体 上 也 有 起 作用 的 遗传 因素 存在 。 

哈 默 及 其 同事 在 《科学 》 上 发 表 了 他 们 的 论文 。 这 篇 论文 出 现 
之 时 , 正 首 公众 对 国防 部 是 否 应 该 修订 政策 以 禁止 公开 的 同性 恋 者 服 
役 而 争论 不 休 ， 这 个 巧合 令 人 们 对 这 项 研究 的 兴趣 远 远 超出 了 学 术 范 
HE, 就 像 大 多 数 科 学 研究 一 样 ， 这 项 工作 所 引发 的 问题 还 甚 于 其 所 
能 回答 的 。 如 果真 有 一 个 同性 恋 基 因 ， 它 所 编码 的 蛋白 质 是 如 何 发 
挥 作 用 的 ? 它 与 异性 恋 者 中 的 对 应 基因 有 何 区 别 ? 这 个 基因 是 否 对 女 
性 也 起 着 类 似 的 作用 ? | 

最 后 一 个 问题 很 快 就 被 解答 了 。 哈 默 小 组 招募 了 两 个 新 组 。 一 
组 是 有 一 对 同性 恋 兄弟 的 一 些 家 庭 ， 另 一 组 家 庭 则 都 有 一 对 同性 恋 姐 
妹 ， 而 他 们 的 同胞 兄弟 姐妹 都 是 异性 恋 。 1995 年 下 半年 前 ， 研 究 小 
组 发 现 新 组 的 32 对 同性 恋 兄弟 中 ， 有 22 对 兄弟 的 和 染色 体 长 臂 顶端 
的 一 个 区 域 相同 ; 而 36 对 同性 恋 姐 妹 却 并 未 共有 这 个 相同 区 域 。 A 
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此 ,无 论 这 个 假定 基因 是 什么 , 它 并 不 会 影响 女性 的 性 取向 。 此 番 
研究 再 次 证 明了 存在 一 个 对 同性 恋 有 影响 的 XX 染色 体 连 锁 基 因 , 但 是 
并 不 像 第 一 次 那 般 强 有 力 。 

1999 年 4 月 ，《 科 学 》 又 刊登 了 第 三 篇 关于 广 染 色 体 上 同性恋 基 
因 存 在 可 能 性 的 论文 。 由 加 拿 大 西安 大 略 大 学 的 赖 斯 (George Rice) 
带领 的 研究 小 组 ,在 文中 报道 了 在 有 48 对 同性 恋 兄 弟 的 家 庭 中 ， 他 们 
没有 发 现任 何 证 据 能 支持 X 染 色 体 上 有 这 个 同性 恋 基 因 的 存在 。 这 篇 
论文 顿时 掀起 了 轩然大波 。 哈 默 博士 反 驭 说 ， 赖 斯 和 他 的 同事 之 所 以 
不 能 找到 同性 恋 和 入 染色体 长 臂 之 间 的 联系 ， 是 因为 他 们 选择 研究 对 
象 的 方式 有 误 。 赖 斯 博士 及 他 的 同事 一 一 数学 遗传 学 家 里 施 (Neil 
Risch) 博士 并 不 同意 哈 默 的 看 法 。 他 们 认为 最 终 参 与 研究 的 家 庭 (从 
更 大 的 总 数 中 选 出 ) 完全 是 随机 抽取 的 。 至 少 ,这 项 在 加 拿 大 进行 的 
研究 暗示 着 一 个 或 者 更 多 未 知 遗 传 因素 与 田 同 性 恋 有 关 ， 就 像 那个 在 
X 染 色 体 长 臂 400 万 个 DNA 碱 基 对 中 静 静 身 着 的 未 知 基因 一 样 。 


HS bz lig 

是 否 确 有 一 个 基因 促进 了 男 同性 恋 的 形成 并 不 断 地 对 此 行为 施加 
影响 ? 人 们 对 这 类 报道 异常 感 兴 趣 并 为 此 展开 了 激烈 的 争论 。 最 有 
争议 的 大 概 就 是 迄今 为 止 公 布 的 人 类 疾病 同 DNA 标记 间 千 丝 万 缕 的 
KAT. 比如 ,在 同性 恋 社 群 中 ， 对 关于 同性 恋 基因 相关 新 闻 的 看 
法 就 存在 极 大 分 歧 。 一 些 人 认为 这 说 明了 同性 恋 倾向 该 归 知 于 先天 
因素 ， 所 以 是 正常 的 。 他 们 坚持 认为 ， 哈 默 的 论文 应 该 能 够 让 那些 
认为 同性 恋 是 悲惨 童年 所 致 的 异常 行为 的 看 法 到 此 为 止 了 。 一 条 工 
恤衫 上 的 标语 “Xq28 一 一 感谢 基因 ， 妈 妈 ” 更 是 给 这 场 争论 火 上 演 
油 。 在 保护 同性 恋 公 民权 利 的 运动 中 , 一 些 男 同性 恋 者 甚至 视 哈 默 
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的 工作 为 重要 武器 。 但 其 他 人 则 担心 社会 可 能 会 因此 而 给 他 们 打上 
“ 患 有 遗传 疾病 ”的 印记 。 

当 险 默 开 始 从 事 这 项 研究 的 时 候 ， 他 一 定 从 未 想 过 这 会 将 自己 带 
上 科罗拉多 州 的 法 码 。 1992 年 11 月 3 日 ,科罗拉多 州 的 选民 投票 通 
过 了 州 完 法 修正 案 (2 号 修正 案 ) ， 该 修正 案 禁 止 本 州 制定 以 特殊 手 
段 保 障 同性 恋 公 民权 利 的 法 律 。 那些 反对 该 修正 案 的 人 (包括 同性 
恋 激 进 分子 ) 向 法 院 提 起 诉讼 ， 认 为 该 修正 案 违宪 。 他 们 陈述 理由 
说 ， 同 性 恋 如 同 肤 色 一 样 ， 是 由 遗传 决定 的 〈 先 天 的 ) 而 不 受 个 人 控 
制 ， 所 以 应 和 大 部 分 维权 法 律 中 的 主体 享受 同等 待遇 。 如 果 一 个 人 
不 能 控制 自己 的 同性 恋 行为 ， 并 且 在 住房 、 工 作 以 及 其 他 事务 中 受到 
明显 歧视 的 话 ， 就 应 该 有 特殊 的 法 律 出 台 以 作出 补偿 。 

1993 46:10 H 16 日 ， 就 在 哈 黑 的 文章 刊登 于 《科学 》 后 不 入， 他 
以 诉讼 方 专家 证 人 的 身份 出 现在 丹佛 的 法 院 。 哈 黑 证 实 研究 表明 了 
某 些 男性 有 极 大 的 可 能 性 是 受到 遗传 影响 而 成 为 同性 恋 者 。 他 的 证 
词 可 能 帮助 了 科罗拉多 州 的 同性 恋 者 。 Lia. WAS Jeffrey 
Bayless) 法 官 宣 布 2 号 修正 案 违 反 宪 法 规定 ， 他 成 为 美国 历史 上 第 一 
位 引用 科学 证 据 支 持 一 些 男性 天 生 就 是 同性 恋 者 观点 的 法 官 。 如 
今 ， 随 着 哈 默 当时 下 此 断 论 的 信心 逐渐 消失 , 法官 若 仅 依 据 如 此 有 限 
的 证 据 宣 判 ， 就 显得 幼稚 可 笑 了 。 

关于 同性 恋 是 与 生 俱 来 还 是 后 天 形成 的 争论 已 不 是 什么 新 鲜 事 
了 ，20 世纪 初 的 德国 ， 为 了 减少 歧视 、 促 进 宽容 ， 同 性 恋 者 们 辩解 说 
他 们 的 状况 是 先天 的 。 然而 ， 他 们 的 辩解 无 疑 收 效 甚 微 。 纳粹 虽 同 
意 同性 恋 是 天 生 的 , 但 是 却 对 其 下 了 “绝症 ”的 结论 ， 并 想 将 其 从 种 
We Le PH) BR 

一 些 男 同性 恋 者 也 许 会 问 ， 为 什么 哈 黑 的 这 项 (花费 纳税 人 人 金钱 
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的 ) 工作 非得 进行 不 可 ? 如 果 我 们 努力 去 营造 并 维持 一 个 能 宽容 看 待 
男女 同性 恋 者 的 社会 , 还 有 什么 理由 要 去 寻找 同性 恋 的 遗传 学 依据 ? 
正如 一 位 作家 所 说 : 科学 家 们 为 什么 不 去 找 找 导致 对 同性 恋 厌恶 的 基 
因 呢 ? 这 个 质疑 的 潜台词 不 言 而 喻 , 令 我 们 联想 到 《七 尔 兹 家 的 黄 
囊 》 中 所 提出 的 严峻 问题 。 如 果 我 们 定位 了 使 年 轻 男子 变 成 同性 恋 
者 的 基因 变异 ， 我 们 也 就 有 了 检测 其 存在 的 能 力 。 同性 恋 男子 的 姐 
妹 也 会 询问 她 们 是 否 携带 会 令 她 们 的 儿子 成 为 同性 恋 的 基因 (如 果 遗 
传 的 话 ) 。 倘若 一 各 妇女 被 诊断 为 携带 者 ， 只 要 她 愿意 而 社会 也 没 
有 禁止 的 话 ， 她 就 能 通过 产 前 诊断 来 检测 她 是 否 怀 有 一 个 有 同性 恋 等 
位 基因 的 男性 胎儿 。 

如 果 妇 女 怀 的 孩子 带 有 同性 恋 基因 ， 她 们 是 不 是 会 去 流产 ? 答 
案 几 乎 是 肯定 的 。 哈 默 的 关于 X 染 色 体 上 同性 恋 基因 的 论文 发 表 
后 不 久 ， 一 名 妇女 就 致电 给 我 咨询 她 是 否 能 检测 有 无 携带 该 基因 。 
此 前 两 年 ， 当 她 深 爱 的 哥哥 因为 同性 恋 受 艾 汶 病 折磨 即将 辞世 之 
际 ， 她 曾 照顾 过 他 。 在 听 说 了 哈 默 的 工作 之 后 ,她 查询 了 家 族 史 ， 
A CA —-TMABHRUN A CARERS. 现在 , 她 已 
过 而 立 之 年 ， 正 打算 结婚 ， 但 依然 为 死去 的 哥哥 悲痛 不 已 。 她 坦率 
地 告诉 我 ， 如 果 有 携带 者 测试 ， 她 会 接受 测试 ， 而 如 果 检 测 出 她 是 携 
带 者 ， 她 就 会 寻求 进行 产 前 诊断 ， 如 果 她 发 现 自己 腹 中 的 胎儿 是 携带 
有 该 基因 的 男孩 ， 她 将 去 流产 。 MOE? 她 说 自己 无 法 忍受 某 个 念 
头 的 折磨 一 “有朝一日 她 也 许 又 要 看 着 儿子 回 自己 哥哥 一 样 因为 同性 
恋 死 于 艾滋 病 。 


遗传 测试 问题 
母亲 有 权利 检测 其 胎儿 是 否 携 带 同性 恋 基因 吗 ? 医生 应 该 帮助 她 
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检测 吗 ? 这 是 “60 分钟” 节目 的 主持 人 华 莱 士 (Mike Wallace) 坚持 要 
我 回答 的 两 个 问题 。 当时 ， 正 是 关于 同性 恋 基 因 的 新 闻 发 布 数 月 
后 ， 他 和 他 的 节目 工作 人 员 到 我 的 办 公 室 来 采访 我 。 工作 人 员 开 始 
录制 前 ， 我 就 被 告知 该 访问 将 涉及 关于 人 类 遗传 学 进展 的 多 方面 内 
容 。 最 初 好 像 是 如 此 。 华 莱 士 似乎 有 意 要 迷惑 我 ， 连 珠 炮 云 地 回 了 
我 一 个 小 时 问题 (当然 没有 一 秒 会 被 制作 到 最 终 的 电视 节目 中 去 ) ， 
此 后 对 话 中 的 火药 味 越 来 越 浓 。 

华 菜 士 清楚 ， 我 赞同 妇女 对 她 的 怀孕 情况 有 知情 权 ， 并 且 有 随时 
中 起 妊 娠 的 权利 ， 虽 然 这 并 不 符合 我 的 道德 准则 。 最 初 几 小 时 ， 他 
HR: “如 果 已 知 一 名 妇女 可 能 会 因此 而 中 止 妊娠 ， 你 还 会 帮 她 检测 
胎儿 看 其 是 否 会 成 为 同性 恋 吗 ?” 我 顾 左 右 而 言 他 。 毕竟 ,无 论 是 过 
去 还 是 现在 都 不 可 能 提供 此 类 信息 ， 乃 至 将 来 ,这 种 可 能 性 也 微 竹 其 
微 。 因为 遗传 学 只 关注 统计 或 然 率 。 我 知道 继 哈 默 之 后 的 进一步 研 
究 更 倾向 于 证 明 ， 有 许多 异性 恋 男 子 其 X 染色 体 端 部 也 有 同性 恋 等 位 
基因 。 根据 数 年 来 对 其 他 易 感 基因 的 研究 经 验 ， 最 大 的 可 能 性 是 生 
来 就 有 这 个 特定 基因 变异 并 不 会 令 人 成 为 同性 恋 ， 而 仅仅 是 增加 其 成 
为 同性 恋 的 概率 而 已 。 由 于 哈 默 已 经 找 出 了 有 许多 同性 恋 成 员 的 家 
族 ， 人 们 几乎 可 以 确定 ， 如 果 XX 染色 体 上 真有 一 个 同性 恋 等 位 基因 ， 
只 要 进行 基于 更 大 人 群 的 研究 就 能 使 之 现 身 。 这 也 解释 了 为 什么 男 
同性 恋 的 百分比 要 比 以 往 看 似 实 际 的 情况 低 得 多 。 还 有 一 些 其 他 的 
未 知 因素 也 必然 在 决定 一 个 带 有 同性 恋 基因 的 男孩 是 否 成 为 同性 恋 方 
面 发 挥 主要 作用 。 

当然 ， 华 莱 士 并 不 愿 听 到 有 关 基 因 外 显 率 以 及 先天 和 后 天 相对 影 
响 等 复杂 的 理论 。 当 我 说 并 没有 这 样 的 测试 时 ,他 自然 想 让 这 个 话 
题 能 继续 下 去 : “假设 已 有 研究 表明 带 有 某 个 基因 的 男孩 必定 会 成 为 
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同性 恋 者 ， 而 又 有 某 种 方法 可 以 检测 出 这 个 基因 ， 如 果 你 是 为 产妇 作 


羊水 诊断 《医生 使 用 - 根 长 针 从 产妇 羊水 中 取样 ， 并 对 其 中 的 胎儿 细 
胞 进行 分 析 ) 的 医生 ， 有 一 名 产妇 前 来 询问 能 否 安排 她 进行 同性 恋 基 
因 的 DNA 测试 ， 你 会 帮助 她 吗 ?” 

千钧一发 之 时 已 至 。 旋即 , 许 许多 多 的 念头 在 我 脑 中 闪现 。 我 
起 到 了 一 位 同性 恋 朋友 ,想到 了 同性 恋 社 群 ， 想 到 了 歧视 问题 ， 想 到 
了 我 对 人 工 流产 的 看 法 ,想到 了 孕妇 …… 还 要 顾及 我 所 作 回答 一 万 
其 是 经 过 审 编 之 后 的 效果 ， 还 得 使 之 在 众多 观点 中 不 显 突 元 。 
我 意识 到 华 莱 士 也 许 正 把 我 定位 成 一 个 坏 家 伙 ， 一 个 会 给 那些 不 理智 
的 抱 有 偏见 的 妇女 提供 胎儿 基因 信息 的 医生 ， 并 且 会 同 这 些 妇女 共 
谋 ， 让 她 们 将 腹 中 健康 的 胎儿 流产 掩 。 我 面临 两 个 选择 ,要么 回避 
这 个 问题 并 终结 此 次 访谈 ( 面 对 尚 在 拍摄 的 镜头 ) ， 要 么 就 作出 回 
答 。 我 答 道 ，“ 是 。” 然 后， 马上 接着 说 : “我 国 每 年 都 有 约 100 万 
人 去 流产 ， 其 中 99% 是 因为 这 些 妇女 不 想 要 孩子 ， 虽 然 她 们 的 孩子 几 
乎 都 是 健康 的 。 这 是 她 们 的 法 定 权利 。 我 想 她 们 可 以 出 于 任何 理由 
而 终止 妊娠 ， 这 当然 也 包括 那些 我 认为 不 太 人 道 的 原因 。” 

产 前 测试 已 多 许 妇女 了 解 一 些 关 于 胎儿 的 重要 情况 ， 比 如 他 /她 
是 否 患 有 唐 氏 综合 征 。 不 久 的 将 来 ， 女 性 能 够 对 她 们 未 来 的 孩子 了 
REZ. 这 个 胎儿 是 否 有 -- 个 阿尔 获 海 黑 病 易 感 基因 ? 或 者 乳腺 癌 
易 感 基因 ? 会 不 会 极 易 变 得 过 于 肥胖 ? RARA ER ERABE? 这 
些 潜在 测试 的 清单 之 长 令 人 难以 置信 ， 但 其 中 大 部 分 只 是 倾向 可 能 性 
而 非 确定 性 。 正如 生物 伦理 学 家 云 斯 特 (Eric Juengst) 所 形容 : 未 来 


的 遗传 咨询 更 像 是 天 气 预 报 员 而 不 是 占卜 者 。 


由 于 遗传 咨询 的 应 用 与 流产 息息相关 ， 所 以 社会 熏 论 在 产 前 测试 
的 道德 问题 上 产生 了 严重 分 歧 。 有 谁 能 将 产 前 测试 清楚 地 划分 为 两 
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类 情况 ”一 类 在 医学 上 是 “严重 的 ”〈 可 以 通过 测试 预防 ) ， 另 一 类 
则 不 是 (即使 通过 测试 也 很 难 预 防 ) 。 在 我 看 来 ， 让 医生 去 做 这 些 
测试 的 卫 道 士 , 似乎 是 失 大 于 得 。 我 觉得 应 该 允许 产妇 询问 任何 关 
于 她 们 胎儿 的 问题 。 仅 在 医生 对 测试 提出 建议 的 那 几 分 钟 肉 ， 不 可 
能 洞悉 这 些 妇女 的 动机 是 什么 ， 而 且 也 无 此 必要 。 如 有 果 她 的 决定 是 
因为 对 疾病 风险 的 误解 ， 需 要 的 则 是 解释 技巧 以 及 教育 ， 而 不 是 对 其 
行为 的 纠正 。 缴 庸 置疑， 总 有 一 天 ， 产 前 测试 将 能 检测 出 易 感 疾病 
的 一 些 遗 传 特性 ， 我 们 中 也 很 少 有 人 会 因为 这 些 测 试 结果 而 作出 终止 
姓 娠 的 决定 。 有 一 项 研究 已 发 现 ， 女 性 对 胎儿 严重 肥胖 的 风险 测试 
和 对 襄 性 纤维 化 的 风险 测试 同样 感 兴趣 ! 我 想 ， 正确 的 方针 不 该 是 拒 
绝 测试 的 应 用 ， 而 是 确定 那些 寻求 产 前 测试 的 妇女 在 接受 测试 之 前 已 
明白 测试 结果 的 含义 。 
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传统 作物 旁 生 长 的 转基因 玉米 。 这 些 更 大 . 更 苗 壮 的 玉米 具有 一 个 能 保护 其 不 受 一 种 
常见 昆虫 侵害 的 转基因 。 这 种 昆虫 正在 为 害 普通 玉米 。 [感谢 先锋 国际 基因 任 司 (Pi - 
neer Hi-Bred International, Inc.) 提供 图 片 」 





基因 改造 生物 
AREER 


鸡尾酒 会 

乍 看 之 下 ， 这 不 过 就 是 在 休斯敦 的 乔治 . R ' 布朗 会 议 中 心 举 行 
的 一 场 鸡 尾 酒 会 而 已 ， 同 先前 许 许多 多 个 在 难以 形容 的 地 方 所 举行 的 
酒会 无 其 区 别 。 两 自 名 左右 的 中 层 管 理 人 员 一 一 参加 1996 年 生物 技 
术 工 业 组 织 (BIO) 会 议 的 数 千 人 中 的 一 小 部 分 一 一 在 此 间 来 回转 
您 ， 同 时 还 得 平衡 一 只 手 拿 着 的 塑料 酒杯 及 男 一 只 手 上 堆 满 食物 的 纸 
R. 古典 吉他 的 背景 音乐 完全 淹没 在 人 群 的 喧 器 之 中 。 尽管 场面 如 

此 杂乱 ,这 次 活动 却 具有 特殊 意义 一 一 这 很 可 能 是 世界 上 第 一 个 基因 
工程 造就 的 鸡尾酒 会 ! 实际 上 ， 这 个 房间 中 所 有 的 小 吃 都 来 自 于 基因 
改造 生物 (GMO) ! 人 们 在 品尝 这 里 的 每 一 个 分 子 生物 学 奇迹 。 

一 张 桌子 上 放 着 用 巨 硫 盛 的 玉米 片 以 及 盆子 大 小 可 与 洽 征 媲美 的 
KERE. 玉米 片 是 用 特殊 玉米 粉 做 的 , 这些 玉米 的 基因 组 中 
插 人 了 一 个 基因 以 阻止 除草 剂 对 玉米 的 影响 。 一 种 被 冠 以 “ 且 由 
之 名 的 农药 对 地 球 上 所 有 阔 叶 植 物 都 有 强力 杀 灭 作用 ,除非 该 植物 的 
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基因 组 中 有 一 个 基因 能 产生 令 该 农药 失 活 的 酶 。 如 果 播 种 这 些 具 有 
保护 基因 的 玉米 种 子 , 农民 就 能 以 更 低 成 本 换取 更 高 收成 。 为 什么 ? 
因为 仅 用 “自由 ”这 一 种 农药 就 能 将 农田 中 所 有 的 杂 草 消灭 干净 。 
这 些 玉米 片 无 论 在 外 形 、 质 感 还 是 口味 上 都 与 我 吃 过 的 其 他 玉米 片 无 
异 。 调味 次 倒是 太 羔 了 。 

在 另 一 张 桌子 上 的 金属 大 盘 中 ， 堆 着 小 山 一 般 高 的 大 某 烘 制 的 新 
品种 土豆 。 这 些 “ 新 叶 ” 牌 土豆 是 和 孟 山 都 (Monsanto) 公司 的 产品 。 
人 们 利用 基因 工程 使 其 具有 了 抵御 土豆 种 植 大 敌 之 一 一 一 科罗拉多 土 
豆 甲 虫 的 能 力 。 备 山 都 的 科学 家 巧妙 地 将 一 个 单 基因 转 人 该 土豆 的 
基因 组 中 ,使 之 产生 一 种 蛋白 质 ， 能 令 原 本 被 土豆 甲虫 当 作 美 食 的 土 
豆 叶 对 它们 而 言 变 得 极为 难 吃 而 这 些 新 品种 土豆 烘焙 后 
却 非常 美味 。 

当 我 挤 到 第 三 张 食品 桌 前 时 ， 这 张 桌子 上 的 普 切 塔 〈 一 种 在 意 大 

利 及 周边 地 区 流行 的 与 西红柿 、 红 辣椒 和 橄榄 一 同 烘 烤 而 成 的 面包 ) 
早 就 被 一 扫 而 空 了 。 这 道 点 心 的 原料 之 一 是 DNAP 公司 的 产品 
“ 永 夏 ” 牌 西红柿 。 该 公司 的 科研 人 员 发 明了 一 种 技术 ， 能 将 一 个 
基因 插入 到 西红柿 基因 组 中 ,减缓 其 果实 成 熟 的 一 个 关键 酶 的 作用 ， 
这 极 大 地 延长 了 西红柿 的 保存 期 限 ， 使 成 熟 的 西红柿 在 商店 仓库 中 更 
容易 储存 从 而 降低 了 成 本 。 由 于 在 其 他 物种 GR SAMS) F, 
基因 系统 控制 果实 成 熟 的 方式 也 是 相同 的 ， 因 而 储存 期 延长 的 研究 成 
果 所 获得 的 收益 将 不 可 估量 。 我 吃 的 最 后 一 种 点 心 是 蕊 菜 “ 天 亩 
罗 ”。 金黄 色 的 南瓜 包 豆 在 香 脆 的 酥 皮 中 ,它们 并 没有 被 转 入 外 来 
基因 ,但 是 前 炸 所 用 的 豪 饪 油 却 来 自 基因 工程 植物 ,这 些 植物 的 产量 
(更 高 的 得 油 率 ) 以 及 生长 力 (更 强 的 抗 病 毒 能 力 ) 都 得 以 提高 。 
在 吃 饱 之 前 ,我 就 被 一 群 销售 代表 挤 离 了 这 张 果子 。 
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转基因 作物 

在 过 去 的 5 年 中 ， 基 因 工 程 技术 一 一 将 一 个 或 多 个 基因 从 一 种 生 
物 转 人 另 一 种 生物 生殖 细胞 原生 质 内 的 受 控 转 移 一 一 令 美国 农业 大 为 
改观 。 几乎 就 在 一 夜 之 间 ， 数 以 亿 计 的 大 豆 田 、 玉 米田 和 棉花 田中 
播 下 了 基因 组 中 含有 一 个 或 多 个 外 来 基因 的 种 子 。 综合 农业 领域 的 
巨头 一 一 孟 山 都 、 嘉 吉 (Cargill) 、 杜 邦 (DuPont) 和 诺华 (Novartis) 
等 公司 宣布 这 些 基因 工程 种 子 将 引领 下 一 次 绿色 革命 。 届时 ， 作 物 
的 产量 会 飞速 提升 ， 以 更 低 成 本 为 人 类 提供 更 多 的 食物 。 

然而 ， 继 欧洲 后 不 久 ， 美国 也 有 越 来 越 多 的 科学 家 、 环 境 保护 
论 者 、 生 物 伦理 学 家 、 消 费 者 以 及 小 农场 主 缔结 联盟 ， 对 这 个 改变 
世界 农业 的 创举 提出 质疑 。 他 们 最 担忧 的 一 是 人 们 对 食品 安全 问题 
还 不 够 关注 ; 二 是 如 果 基 因 改 造 生物 带 有 的 基因 转移 到 了 它们 的 近 
缘 野 生 种 中 ， 也 许 就 会 产生 超级 杂 草 。 1999 年 前 美国 民众 并 不 怎么 
关心 此 事 , 但 后 来 他 们 也 开始 重视 这 些 问 题 了 。 这 也 许 是 1999 年 
10 月 由 60 个 团体 如 绿色 和 平 (Greenpeace) 和 地 球 之 友 (Friends of 
the Earth) 等 组 成 的 联盟 带 来 的 潜在 影响 ,他们 在 《纽约 时 报 》 刊 登 
的 通 版 广告 标题 一 针 见 血 : “ 谁 将 成 为 21 世纪 的 上 帝 ? 要 将 人 类 基 
ARAB. ATES? …… 要 将 鱼 的 基因 转 人 西红柿 吗 ? 要 创造 
不 育 植物 吗 ? 要 迎合 市 场 而 重 塑 或 者 克隆 动物 〈 以 后 还 有 人 类 ) 吗 ? 
人 类 原 图 取代 自然 ? …… 我 们 何 时 认可 了 这 些 事情 ? …… 我 们 是 不 
是 已 经 利 令 智 独 了?” 

尽管 这 些 广 告 如 此 狂人 听闻 并 会 引发 激烈 的 政治 斗争 ,转基因 食 
品 仍然 会 存在 。 显而易见 ,我们 可 以 在 接 下 来 的 几 年 内 对 转基因 食 
品 进行 更 多 的 测试 。 也 势必 会 有 新 的 法 律 法 规 出 台 ， 规 定 由 转基因 
作物 制 成 的 产品 必须 标明 来 源 。 但 转基因 技术 还 是 利 远大 于 弊 。 
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未 来 到 底 会 怎么 样 ?” 孟 山 都 公司 一 一 可 能 是 世界 上 最 有 影响 的 
农业 联合 企业 一 一 在 这 场 变 革 中 起 着 重要 作用 , 该 公司 创造 了 许多 
重要 作物 的 改造 体 以 期 提高 产量 。 比如 , 和 孟 山 都 公司 的 基因 工程 师 
们 创造 出 了 一 种 叫做 “ 保 丰 ”的 玉米 ， 它 含有 一 些 来 自 苏 云 金 芽 抱 
杆菌 (Bacillus thuringiensis, Bt) 的 基因 ， 这 些 基因 能 让 该 植物 抵御 欧 
洲 玉 米 蝇 的 侵袭 。 Bt 是 一 种 土壤 微生物 ， 在 进化 过 程 中 获得 了 许多 
基因 ， 它们 能 制造 某 些 蛋 白质 去 杀 灭 那些 以 植物 为 寄主 的 害 忠 。 在 
孢子 形成 (繁殖 ) 的 过 程 中 ，Bt 能够 生成 一 些 酶 杀 死 以 那些 植物 为 
食 的 甲虫 。 这 些 细菌 产生 的 酶 就 像 定时 炸弹 一 般 , Ba e P 
中 的 酶 所 引爆 ， 一 旦 引爆 ， 它 们 就 能 摧 筑 虫子 的 消化 道 细 胞 从 而 
消灭 虫子 。 

农民 们 对 所 种 植 的 作物 喷洒 Bt 已 有 40 年 ， 但 直到 1981 年 第 一 个 
Bt“ 杀 虫 剂 ”基因 被 克隆 后 ,植物 学 家 们 才 开 始 把 这 些 基因 导入 植物 
基因 组 中 以 建立 植物 自身 的 抗 虫害 能 力 。 如 今 ， 科 学 家 已 拥有 了 一 
个 包含 100 多 个 Bt 基因 的 “弹药 库 ”， 这些 基 因 克 隆 自 Bt 的 多 种 菌 
株 ， 每 一 种 都 能 杀 灭 特定 种 类 的 害虫 。 分 子 生物 学 家 通过 将 这 些 基 
因 转 入 植物 而 重新 定义 了 “ 杀 虫 剂 ”的 概念 。 农民 以 前 总 是 在 农田 
喷洒 有 毒 的 化 学 物质 令 植 物 毫 无 招架 之 力 而 脱 叶 ， 现 在 取而代之 的 是 
使 用 来 自 土壤 微生物 的 天 然 生 物 杀 虫 剂 。 届 指 算 来 ,这 些 土壤 微 生 
物 被 人 类 随 着 食物 一 同 咽 下 的 历史 ， 可 以 追溯 到 1 万 年 前 农业 诞生 的 
时 候 了 。 对 那些 关注 生态 系统 状况 和 平衡 的 人 而 言 ， 经 基因 工程 改 
造 而 携带 Bt 基因 的 种 子 无 疑 是 一 大 福音 。 

基因 改造 种 子 的 应 用 跨 出 美国 席卷 全 球 的 速度 令 人 惊异 。 ER 
国 , 转基因 西红柿 在 商店 就 能 买 到 。 除了 大 豆 、 玉 米 和 棉花 ， 农 业 
部 还 批准 了 许多 转基因 植物 的 生产 。 中 国 的 农民 们 已 开始 大 面积 种 
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植 转基因 作物 。 而 在 日 本 和 东南 亚 ， 很 快 也 会 有 数 百 万 英亩 的 转 基 
因 水 稻田 了 。 

重要 作物 的 巨大 变革 全 仰 仗 20 世纪 80 年 代 出 现 的 两 项 新 技 
术 ， 即 植物 克隆 和 转基因 。 SN, 在 这 两 个 问题 上 已 经 研究 了 数 十 
年 的 科学 家 们 逐渐 完善 了 方法 ,能 将 细胞 从 植物 胚芽 中 移 到 含有 生 
长 激素 的 培养 基 上， 使 每 个 细胞 都 能 单独 发 育成 一 个 完整 植株 。 A 
而 , 一 种 所 需 植 物 的 胚芽 就 成 为 数 以 百 万 计 的 克隆 Ge 
的 ) 后 代 的 母体 。 

转基因 技术 的 发 展 令 植物 科学 家 们 能 精确 地 修改 个 体 胚芽 细胞 的 
遗传 物质 ， 这 些 细 胞 就 是 无 数 其 他 植株 的 母体 ， 而 每 个 植株 中 都 将 包 
合 新 插入 的 基因 。 早期 重大 成 就 之 一 就 是 发 现 了 一 种 称 为 根 瘙 土壤 
杆菌 (Agrobacterium tumefaciens, At) 的 细菌 。 它 是 一 种 极为 常见 的 
病菌 ， 具 有 穿 透 细胞 壁 的 天 然 能 力 ， 所 以 是 将 目的 基因 从 其 他 物种 转 
人 植物 的 绝 佳 载体 。 从 20 世纪 70 年 代 开 始 ,微生物 学 家 已 经 掌握 了 
用 一 系列 酶 来 精确 切割 DNA 分 子 的 方法 ， 可 用 于 剪接 细菌 中 的 基 
因 。 采用 同样 的 方法 ， 人 们 可 以 更 加 直接 地 将 从 其 他 生物 体 中 分 离 
出 来 的 一 个 潜在 目的 基因 转 人 根瘤 土壤 杆菌 〈 该 细菌 得 名 的 原因 是 它 

令 被 其 侵 染 植物 的 根部 生 瘤 ) 。 将 基因 工程 改造 的 At 菌 同 目的 植 

物 细 胞 一 同 培养 ， 它 就 可 作为 载体 将 所 携带 的 基因 转 到 植物 中 去 。 

1994 年 , 日 本 科学 家 成 功 地 利用 At 创造 了 转基因 水 稳 (之 所 以 
如 此 命名 是 因为 一 个 来 自 其 他 物种 的 基因 被 转 入 其 中 ) 。 自 此 以 
后 ,科学 家 又 成 功 地 采用 类 似 方法 创造 出 了 各 种 转基因 植物 ， 如 玉米 
HRE (一 种 热带 经 济 作物 ， 富 含 淀 粉 ， 用 于 生产 树 警 粉 和 木 警 
粉 ) 。 At 载体 系统 为 植物 学 家 研究 特定 基因 对 一 些 重要 农作物 的 大 
小 、 颜 色 、 成 熟 时 间 、 抗 病 性 以 及 营养 价值 的 影响 提供 了 一 条 途径 。 
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近年 来 ,科学 家 们 又 发 现 了 其 他 一 些 转基因 途径 ,它们 并 不 需要 
依靠 细菌 去 感染 植物 细胞 。 其 中 一 种 方法 叫做 电 穿 孔 。 当 适 度 电流 
通过 一 个 细胞 时 ， 细胞壁 上 会 出 现 一 个 小 孔 ，DNA 分 子 就 能 从 孔 中 通 
过 。 而 另 一 个 吸引 人 的 方法 (结果 能 被 更 好 地 控制 ) 是 用 携带 日 的 
基因 DNA 的 微 导弹 奢 击 植物 细胞 。 因为 上 述 两 种 方法 的 靶 标 都 是 可 
被 克隆 的 细胞 ， 并 不 需要 很 高 的 麦 击 成 功率 。 只 要 科学 家 们 找到 一 
些 基因 组 中 已 经 结合 了 那些 转 人 基因 的 细胞 ， 就 能 用 它们 扩 增 出 无 限 
多 的 拷贝 。 

20 世纪 80 年 代 中 期 起 ， 植 物 学 家 们 开始 利用 Bt 基因 创造 转基因 
植物 。 到 1990 年 ， 他 们 已 证 明 Bt 基因 所 编码 的 蛋白 质 能 保护 烟草 、 
西红柿 以 及 土豆 等 不 受 某 些 害虫 的 侵蚀 。 此 后 ， 他 们 取得 了 更 令 人 
瞩目 的 进展 一 -通过 修饰 Bt 基因 使 植物 产生 更 多 的 杀 虫 蛋白 质 。 R 
交 俄 州立 大 学 的 拉 栅 莫 汉 (Francis Rajamohan) 及 其 同事 是 尝试 用 基 
因 工程 改造 Bt 基因 使 其 成 为 超级 杀 虫 剂 的 先驱 者 之 一 。 他 们 研究 了 
那些 内 脏 细胞 含有 能 与 Bt 毒素 结合 的 受 体 的 害虫 ， 尝 试 重新 设计 Bt 
基因 使 其 产生 的 蛋白 质 能 更 高 效 地 与 那些 受 体 相 结合 ,这 样 能 对 害虫 
产生 更 大 的 杀伤 力 。 他 们 的 目标 是 制造 一 些 新 的 Bt 基因 来 杀 灭 诸如 
舞 毒 蛾 幼虫 、 蚊 子 、 粉 纹 夜 蛾 以 及 斜纹 夜 盗 虫 等 其 他 害虫 。 

Bt 玉米 的 发 展 绝 不 意味 着 终结 了 玉米 旦 或 其 他 害虫 带 来 的 危 
害 。 REEERE B 玉米 形成 的 苛刻 条 件 下 苟 延 残 喘 ， 但 进化 的 舞 
步 何其 错综复杂 ,或 许 会 出 现 抗 Bt 基因 的 玉米 旺 突 变 体 。 随 着 这 种 
突变 通过 成 功 的 繁殖 而 扩散 ， 玉 米 蜡 很 可 能 从 中 得 益 。 已 有 其 他 害 
虫 验证 了 这 点 。 迄今 为 止 ，Bt 蛋白 质 已 对 危害 棉花 的 棉籽 象 鼻 虫 以 
及 在 北部 和 西部 破坏 玉米 的 玉米 根 线虫 不 起 作用 了 。 

为 了 更 有 效 地 养活 全 球 人 口 ， 农 民 们 需要 植物 科学 家 拿 出 更 多 的 
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武器 来 对 付 害虫 。 根 线虫 和 夜 蛾 科 害 虫 的 侵袭 是 破坏 性 的 ， 美 国 农 
民 每 年 要 花费 10 亿美 元 去 购买 化 学 杀 虫 剂 来 驱除 它们 。 科学 家 们 则 
忙于 测试 ， 希望 还 能 找到 会 产生 天 然 杀 虫 剂 的 其 他 土壤 微生物 ， 然后 
生产 出 一 种 抗 根 线 虫 的 转基因 玉米 ,这样 农 民 们 也 许 就 不 用 再 继续 癌 
农田 喷 酒 化 学 杀 虫 剂 了 。 

棉籽 象 鼻 虫 会 将 它 的 卵 产 在 棉花 花苞 中 ,这 样 就 可 以 逃 过 化 学 药 
剂 的 喷洒 。 棉籽 象 尝 虫 对 棉花 的 破坏 性 对 美国 棉花 产量 影 啊 极 大 。 
植物 学 家 最 近 发 现 一 种 常见 菌 一 一 链 霉 菌 (Streptomyces) 的 某 种 菌株 
含有 一 种 叫做 胆固醇 氧化 酶 的 蛋白 质 ,该 蛋白 质 对 棉籽 和 象 鼻 虫 的 幼虫 
有 强烈 的 毒性 。 这 也 许 为 第 二 代 转 基因 杀 虫 剂 开辟 了 道路 。 


有 关 基 因 改 造 生物 的 争论 

一 家 现 已 倒闭 的 公司 一 一 加 州 基因 (Calgene) 公司 曾 在 将 基因 工 
程 作物 推 向 美国 市 场 方面 起 过 重要 作用 ， 其 产品 “ 佳 味 ” 牌 西红柿 也 
是 转基因 果实 。 由 于 转 入 了 外 来 基因 ， 这 种 西红柿 能 在 藤 芝 上 挂果 
BA, 而 且 口 味 比 传统 西红柿 更 好 。 传统 西红柿 总 是 在 尚未 成 熟 时 
就 被 采摘 下 来 ， 装 进 充 有 环 氧 乙 烷 的 厢 式 货车 中 运往 美国 各 地 ， 通 过 
气体 处 理 使 之 变 红 。 1989 年 起 ， 加 州 基因 公司 开始 了 同 美国 农业 部 
(USDA) 、 食 品 和 药物 管理 局 (FDA) 长 达 5 年 的 对 话 。 1994 年 4 
月 ， 对 话 终于 在 顾问 专家 组 的 一 纸 裁定 中 告终 ; 转基因 西红柿 不 是 一 
种 新 物质 ， 并 不 含有 异常 水 平 的 任何 毒性 物质 ， 不 会 造成 食物 过 敏 。 
尽管 陪审 团 对 “ 佳 味 ” 牌 西红柿 的 安全 性 很 有 信心 ， 他 们 还 是 担心 很 
少 有 人 会 注意 到 这 次 裁定 的 重要 性 。 哥伦比亚 大 学 教授 古 索 夫 
(Joan Gusow) 曾 指 出 : “在 工业 革命 的 大 环境 中 ， 我 们 正在 改变 着 
人 与 自然 的 关系 。” 一 一 此 言 不 虚 。 
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加 州 基因 公司 得 到 批准 后 不 到 8 个 月 ， 又 有 5 家 公司 取得 了 生 
产 男 7 种 产品 的 许可 ,这 其 中 包括 我 在 休斯敦 吃 过 的 孟 山 都 公司 的 
土豆 。 美国 农业 部 在 20 世纪 90 年代 中 期 颁发 的 男 一 项 重要 许可 是 
允许 市 场 出 售 经 过 基因 工程 改造 的 黄 皮 西 葫芦 品种 一 一 ZW-20。 > 
佐治 亚 州 和 佛罗里达 州 黄 皮 西 戎 芦 种 植 者 蒙受 经 济 损失 的 罪魁 祸首 
是 两 种 植物 病毒 ， 而 这 种 转基因 黄 皮 西 葫芦 对 这 两 种 植物 病毒 均 具 
有 抗 性 。 90 年 代 后 期 政府 加 快 了 批准 转基因 作物 的 步伐 ， 这 在 很 
大 程度 上 是 由 于 转基因 植物 的 创造 方式 几乎 如 出 一 入 ， 不 会 出 现 新 
的 技术 和 安全 问题 。 

不 管 美国 如 何 积极 ， 转 基因 作物 登陆 欧洲 时 还 是 立刻 引起 了 人 们 
的 担忧 。 欧洲 对 此 事 的 反应 一 部 分 要 妇 因 于 政治 言论 长 期 受 环境 问 
题 的 强烈 影响 ， 另 一 部 分 则 是 因为 当时 英国 出 现 的 “疯牛病 ”给 人 们 
造成 了 巨大 的 不 安 。 90 年 代 中 期 ， 由 欧盟 议员 布雷 耶 (Hiltrud Brey- 
er) 领导 的 绿 党 ， 多 次 提出 关于 基因 改造 生物 的 安全 性 问题 并 认为 它 
有 悖 自然 规律 。 

1996 年 ， 当 欧盟 执行 委员 会 准许 孟 山 都 公司 将 20 万 吨 基因 工程 
大 豆 出 售 给 欧洲 的 食品 制造 商 时 ， 原本 就 一 触 即 发 的 争论 终于 爆发 
了 。 欧盟 执行 委员 会 的 顾问 们 认为 ， 并 不 存在 什么 重大 的 食品 安全 
问题 而 非 要 对 转基因 大 豆 的 终 产 品 (包括 从 婴儿 食品 到 冰淇淋 不 一 而 
E) 作出 标注 不 可 。 不 过 ,到 10 月 份 时 ， 欧 洲 商 会 〈 批 发 零售 商 的 
行业 协会 ) 坚持 要 其 企业 成 员 对 转基因 产品 进行 标注 。 

1996 年 11 月 ， 一 船 基 因 工 程 大 豆 运 抵 汉 堡 ， 但 码头 工人 拒绝 搬 
运 它们 ， 一 些 欧洲 超市 连锁 店 也 宣布 他 们 不 会 出 售 这 些 大 豆 的 产品 ， 
不 管 它们 是 不 是 标明 了 转基因 食品 。 这 些 事件 已 被 广泛 报道 ， 对 公 
众 产生 了 深远 影响 。 1997 年 到 1998 年 ， 其 他 转基因 产品 的 进口 急剧 
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下 滑 ， 如 汽 巴 - 嘉 基 公司 (Ciba-Geigy) 生产 的 基因 工程 玉米 。 到 1998 
年 ， 没 有 任何 一 起 由 于 消费 转基因 食品 而 导致 的 伤害 事故 ， 战 斗 也 慢 
(ETP ER. 在 英国 ，“ 弗 兰 肯 斯 坦 ” (怪物 ) 食品 ”成 了 基因 改造 
生物 的 代名词 。 许多 主要 的 食品 零售 商 公 开 承 诺 不 会 在 知情 的 情况 
下 出 售 转基因 产品 。 在 整个 欧洲 ， 至 少 到 目前 为 止 ， 社 会 依然 以 压 
倒 性 的 优势 反对 着 基因 改造 食品 。 

1999 年 ， 关 于 基因 改造 生物 的 争论 在 美国 爆发 了 。 这 场 争论 主 
要 集中 在 : (1) 基因 改造 生物 是 非 自 然 的 ， (2) 将 基因 引入 食用 植 
物 而 导致 未 知 的 食物 过 敏 风 险 ， (3) 转基因 食品 可 能 会 违反 正统 的 
犹太 教 及 伊斯兰 教 有 关 不 洁 食物 的 戒律 ， (4) 转基因 作物 可 能 会 危 
害 到 某 些 物 种 ， (5) 转基因 作物 可 能 会 破坏 现 有 的 生态 平衡 ， 
(6) 基因 改造 生物 的 使 用 将 不 利于 第 三 世界 国家 的 经 济 发 展 。 

基因 改造 生物 就 是 非 自 然 的 一 一 如 果 它 们 的 存在 仅 是 因为 人 类 有 
能 力 创造 它们 的 话 。 然而 ， 对 于 人 类 消耗 的 绝 大 部 分 其 他 农产品 来 
说 ， 情 况 也 是 一 样 的 。 所 有 的 作物 和 家 冀 都 是 持续 数 百 代 强 制 性 育 
种 的 产物 。 至 于 过 敏 问题 ， 转 基因 生物 引发 过 敏 反 应 的 可 能 性 其 
微 。 举 个 例子 ， 如果 来 自 花 生 的 基因 转 到 了 玉米 中 ,对 那些 有 严重 
花生 过 敏 症 的 人 而 言 ， 玉米 可 能 就 成 了 一 种 危险 食品 。 但 我 知道 只 
有 一 次 ,科学 家 们 要 将 一 个 坚果 的 基因 转 到 谷类 中 去 ， 人 们 担忧 会 导 
致 过 敏 问题 ， 于 是 中 止 了 实验 。 而 违反 宗教 饮食 戒律 的 转基因 食品 
的 数量 几乎 为 零 。 幸运 的 是 ,食物 过 敏 的 风险 以 及 使 人 违背 宗教 戒 
律 的 可 能 性 可 以 通过 加 注 标签 来 避免 ， 这 个 问题 我 们 马上 还 会 谈 到 。 

x 弗 兰 肯 斯 坦 (Frankenstein) ， 此 处 指 1918 年 雪 莱 (Mary W. Shelley) 小 说 中 由 人 创 
CMM, ETH PART MAA BRP ERM AGA. 他 企 求人 类 的 关爱 与 
友谊 而 不 得 ， 最 终 走 上 报复 之 路 。 该 小 说 曾 多 次 被 改编 成 电视 和 电影 。 一 详 者 
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1999 年 5 月 ， 当 康 奈 尔 大 学 的 研究 者 报道 说 通过 实验 室 实验 ,他 
们 已 经 发 现 有 证 据 表 明 Bt 玉米 的 花粉 会 杀 死 黑 脉 金 斑 蝶 (帝王 
SF) 一 一 美国 最 受 喜 欢 的 昆虫 之 一 ， 美 国民 众 对 基因 改造 生物 的 担忧 
逐渐 开始 升温 。 黑 脉 金 斑 蝶 专 食 马 利 盘 ,该 植物 生长 于 美国 中 西 
部 , 通常 伴生 在 玉米 田中 。 康 奈 尔 的 科学 家 们 推测 Bt 玉米 的 化 粉 一 
定 会 被 风 吹 到 马 利 筋 上 。 实验 显示 , 约 有 一 半 黑 脉 金 斑 蝶 在 食用 了 
撤 上 Bt 玉米 花粉 的 马 利 筋 后 死亡 。 而 食用 无 Bt 玉米 花粉 的 蕊 利 筋 的 
黑 脉 金 斑 蝶 无 一 死亡 。 鉴于 美国 现 有 2000 万 英亩 以 上 的 Bt 玉米 田 ， 
实验 认为 转基因 玉米 可 能 会 威胁 到 这 种 蝴蝶 的 生存 。 

这 项 刊登 在 《纽约 时 报 》 头 版 的 报告 向 大 众 坦言 ， 我 们 对 基因 改 
造 生物 的 生态 影响 研究 得 实在 太 少 。 科学 家 关怀 联盟 的 农业 和 生物 
技术 项 目 主管 梅 隆 (Margaret Mellon) 认为 : “这 应 该 能 起 到 警示 的 作 
用 ,提醒 我 们 前 面 还 会 有 很 多 意料 外 的 问题 等 着 我 们 。” 公 众 对 Bt 
玉米 威胁 到 黑 脉 金 斑 蝶 生存 的 讨论 中 忽略 了 一 个 事实 ， 即 大 多 数 黑 脉 
金 斑 蝶 通 常 都 在 墨西哥 的 山区 过 冬 ， 几 次 袭击 墨西哥 山区 的 罕见 强 骏 
风雨 几 令 其 种 群 遭 灭 顶 之 灾 , 但 它们 总 能 复苏 过 来 。 比 起 Bt EX, 
砍伐 那些 地 区 的 森林 才 是 对 黑 脉 金 斑 蝶 的 真正 威胁 。 没有 和 森林 这 把 
FRR, 黑 脉 金 斑 蝶 就 不 可 能 在 严冬 中 过 免 于 难 。 1999 年 ， 植 
物 学 家 和 分 子 生物 学 家 针对 这 次 蝴蝶 研究 的 意义 展开 了 激烈 辩论 ， 很 
多 人 认为 Bt 玉米 对 该 地 区 的 黑 脉 金 斑 蝶 并 无 重大 威胁 。 尽管 如 此 ， 
这 场 辩论 还 是 将 注意 力 集中 到 了 通常 先 于 政府 对 转基因 作物 作出 许可 
前 的 财务 审计 报表 上 。 人 们 在 不 分 青红皂白 地 指责 基因 改造 生物 
时 ， 也 忘记 了 正 是 用 了 基因 改造 生物 技术 的 种 子 ， 才 使 农民 们 大 大 减 
少 了 对 化 学 杀 虫 剂 的 使 用 。 

转基因 作物 对 生态 最 主要 的 影响 就 是 ， 转 人 的 带 有 除草 剂 抗 性 的 
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基因 是 否 有 可 能 通过 风 媒 花粉 转 到 野生 近 缘 种 中 ,产生 出 新 品种 的 琳 
草 并 迅速 蔓延 开 来 ， 对 环境 造成 威 肋 。 PRE RRS, RE HN 
了 南方 大 部 分 地 区 。 还 有 一 种 漂亮 的 水 生 杂 划一 一 紫色 珍珠 菜 ， 极 难 
清除 并 一 度 堵塞 了 新 英格兰 地 区 的 池塘 。 令 人 遗憾 的 是 , 研究 者 未 能 
设计 出 评估 这 些 可 能 性 的 实验 ， 所 以 人 们 对 环境 的 忧虑 很 难 平息 下 
来 。 我 们 不 得 不 利用 闻 接 的 评估 手段 以 及 经 验 来 开展 这 方面 的 工作 。 

随 着 公众 对 基因 改造 生物 有 所 认识 而 反对 者 们 继续 炉 风 点 火 ， 人 
们 就 更 想 进一步 了 解 那些 摆 上 货架 的 食品 到 底 是 如 何 生产 出 来 的 ， 并 
要 求 拥 有 知情 权 以 及 对 基因 改造 生物 加 贴 标 注 。 当然 ,标注 会 增加 
市 场 中 食品 的 价格 ， 这 又 会 引起 一 个 问题 : “公布 事实 ”是 否 会 剥夺 
一 些 人 对 这 些 产品 的 消费 选择 权 ”? 

再 过 几 年 ， 美 国 农业 部 很 可 能 会 要 求 对 转基因 植物 进行 更 广 沁 的 
田间 试验 以 评估 其 对 生态 的 影响 。 而 那些 含有 转基因 作物 的 食品 也 
许 要 贴 上 标签 告知 公众 其 来 源 ， 才 能 进入 市 场 。 鉴于 人 类 已 经 大 规 
模 操控 了 食物 链 数 百年 ， 我 不 认为 基因 改造 生物 所 带 来 的 风险 会 比 它 
们 出 现 之 前 的 食物 大 。 总 而 言 之 ， 由 于 基因 改造 生物 使 得 化 学 杀 忠 
剂 的 使 用 大 为 减少 , 我 觉得 它们 倒 像 是 生态 的 福 社 。 由 于 基因 改造 
生物 既 保 证 了 巨大 的 利益 又 对 健康 和 环境 无 其 危害 ， 所 以 它们 还 能 继 
续 存 在 。 然而 ， 公 众 对 基因 改造 生物 的 忧虑 给 了 我 们 一 个 重要 的 教 
训 ， 当 技术 官员 们 试图 干预 那些 像 食 品 供给 之 类 重要 的 事情 时 ， 还 需 
要 同 社会 作 进 一 步 的 沟通 。 


植物 工厂 
转基因 植物 技术 的 出 现 提供 了 一 种 诱 人 的 可 能 性 : 植物 能 够 像 工 
厂 一 样 ， 以 低廉 的 成 本 制造 昂贵 的 药物 以 及 其 他 重要 产品 。 预示 这 
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一 光明 前 景 的 第 一 个 标志 已 经 出 现 。 1996 年 ,弗吉尼亚 州 一 家 叫做 
CropTech 的 小 型 生物 技术 公司 宣布 ， 他 们 以 At 为 载体 成 功 地 将 一 个 
编码 人 类 葡 糖 脑 苷 脂 酶 的 基因 转 人 烟草 的 基因 组 中 ， 这 个 酶 是 治疗 一 
种 罕见 遗传 病 一 一 艾 谢 病 (Gaucher disease) 的 瞧 一 有 效 药 物 。 全 世 
界 患 有 此 病 的 有 3 万 人 。 一 些 生来 就 不 能 制造 适量 葡 糖 脑 音 脂 酶 的 
孩子 难以 健康 生长 ， 通常 脾 脏 过 大 并 伴 有 严重 贫血 。 BR 
(Genzyme) 公司 是 世界 上 最 大 的 生物 技术 公司 之 一 ， 它 近期 收入 的 
一 半 以 上 来 自 于 销售 Ceredase 这 种 葡 糖 脑 背 脂 酶 的 基因 工程 替代 酶 所 
得 的 利润 。 以 此 药 治疗 一 个 戈 谢 病 病 人 每 年 所 需 的 花费 在 10 万 到 30 
万 美元 不 等 ， 堪 称 世 上 最 郧 贵 的 药物 。 

20 世纪 80 年 代 末 至 90 年 代 初 ， 健 玩 公 司 是 从 几 千 个 人 类 胎盘 的 
细胞 中 提取 Ceredase HY, 这些 胎盘 由 比利时 的 一 家 公司 收集 。 现在 
有 了 制造 该 药物 的 更 好 方法 。 健 赞 公司 的 科学 家 们 将 人 类 葡 糖 脑 音 
酶 基因 转 和 细菌， 在 巨型 发 醇 负 中 进行 培养 后 能 得 到 大 量 细菌。 
健 赞 公司 就 是 从 马萨诸塞 州 阿尔 斯 顿 一 个 “工厂 ”的 铁 铠 中 得 到 新 产 
BM, 健 赞 公司 今后 将 不 再 依赖 大 量 的 人 类 胎盘 了 ， 但 产品 开发 所 
需 的 巨额 成 本 意味 着 药品 的 价格 在 短期 内 并 不 会 有 所 降低 。 

CropTech 研发 部 主管 克拉 默 (Carol Cramer) 宣称 ， 有 一 种 基因 工 
程 烟草 ， 每 克 鲜 叶 能 产 出 约 1 毫克 葡 糖 脑 苷 脂 酶 ， 这 表示 一 个 植株 就 
能 生产 出 足够 的 酶 来 提供 一 个 病人 一 年 所 需 的 药物 。 理论 上 ， 以 植 
物 为 “工厂 ”可 令 生 产 成 本 大 幅度 降低 ， 戈 谢 病 患 者 也 将 获 益 菲 浅 。 
CropTech 的 蓝图 何 日 能 够 实现 ， 还 得 等 上 几 年 我 们 才能 知晓 。 

全 世界 对 烟草 基因 的 研究 非常 多 。 正 因为 我 们 对 它 了 如 指 掌 ， 
所 以 烟草 可 以 成 为 构建 蛋白 质 工厂 的 关键 植物 。 1997 年 ， 法 国 科学 
家 宣布 完成 了 一 项 三 年 计划 。 他 们 已 经 成 功 地 将 编码 血红 和 蛋白 Bs 
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带 氧 气 至 全 身 各 组 织 并 令 血液 呈现 红色 的 一 种 蛋白 质 ) 的 人 类 基因 转 
入 了 烟草 的 基因 组 ， 随 后 从 烟草 叶 中 提取 到 了 微量 的 人 类 血红 蛋白 。 
以 植物 来 生产 血红 蛋白 的 主要 动机 是 生产 一 种 安全 的 血液 蔡 代 品 ， 它 
不 会 带 有 威胁 到 病人 生命 的 病毒 ， 如 20 世纪 80 年 代 出 现 的 艾滋 病毒 
(HIV) 。 基于 生产 成 本 以 及 产量 方面 的 一 些 原因 ， 烟草 并 没有 成 为 
制造 血红 蛋白 的 最 佳 选择 ， 但 它 提供 了 一 个 极 好 的 测试 系统 。 目 
前 ， 法 国 科 学 家 们 正在 用 玉米 进行 尝试 。 

更 激动 人 心 的 前 景 是 ，10 年 内 我 们 能 通过 让 孩子 们 生食 改良 蔬 
菜 这 种 简单 方式 来 达到 免疫 效果 。 10 多 年 前 ,费城 托马斯 - 杰斐逊 
大 学 的 生物 学 家 科普 罗 夫 斯 基 (Hilary Koprowski) 开发 了 一 种 含有 基 
因 工程 狂犬 病 疫苗 的 可 食用 植物 。 1997 年 ， 他 与 免疫 学 家 合作 ， 通 
过 病毒 感染 的 方式 往 植物 中 转 人 来 自 狂犬 病毒 和 HIV-1 病毒 的 基因 ， 
从 而 创造 出 了 一 种 双 效 疫苗 。 他 将 来 自 这 两 种 致命 病毒 的 基因 同 无 
害 的 首 蒂 花 叶 病毒 中 编码 鞘 蛋 白 的 基因 融合 ， 然 后 将 得 到 的 “构成 
物 ”以 烟草 花 叶 病毒 进行 遗传 控制 。 被 这 种 改良 病毒 感染 的 烟草 会 
产生 大 量 的 类 病毒 微粒 ， 这 些微 粒 构成 了 首 欧 病 毒 的 外 壳 ,， 包 囊 着 来 
自 危 险 病毒 的 蛋白 质 。 当 这 些微 粒 纯化 后 注射 进入 小 鼠 体 内 ， 就 能 
令 小 鼠 具 有 对 狂犬 病 的 免疫 能 力 。 

目前 ， 人 们 对 制造 疫苗 香蕉 非常 感 兴趣 。 对 非洲 广 朗 的 贫穷 地 区 
而 言 ， 很 难 在 几 年 内 建立 起 公共 卫生 机 构 并 对 农村 地 区 发 放 疫苗 。 即 
使 有 盖世 基金 会 (Gates Foundation) 1999 年 捐助 的 7 和 亿 美元, 也 不 过 是 
杯水车薪 。 如 果 有 人 能够 通过 基因 工程 种 出 疫苗 香 藻 或 者 其 他 疫苗 
植物 ， 那 么 非洲 大 多 数 人 口 的 健康 预防 问题 几 年 内 就 能 得 到 解决 。 

基因 工程 也 许 有 一 天 还 会 让 植物 释放 其 体内 无 穷 无 尽 的 能 源 ， 从 而 
解决 能 源 问题 。 世界 的 运转 离 不 开 石 油 ， 而 这 正 是 由 于 数 百 万 年 来 随 着 
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地 过 运动 压 磨 腐烂 植物 大 量 形成 于 地 下 碳 氧 化 合 物 池 中 。 基因 工程 菌 也 
许 就 是 解决 方案 ,它们 发 酵 后 可 以 为 我 们 提供 源源 不 断 的 燃料 。 

木 糖 是 一 种 五 碳 糖 ， 是 全 球 30% 的 生物 的 组 成 成 分 。 如 果 只 要 少 
量 成 本 就 能 将 其 转化 为 乙醇 ， 木 糖 就 能 满足 我 们 对 燃料 的 需求 。 例如 
巴西 的 一 部 分 卡车 和 汽车 的 燃料 就 来 自 于 甘蔗 发 酵 获 得 的 酒精 。 这 种 
转化 的 关键 在 于 一 种 叫做 运动 发 酵 单 胞 菌 (Zymomonas mobilis) 的 细 
菌 , 它 因 能 从 龙 舌 兰 (A. tequiana) 的 含 糖 树 汁 中 酿 出 龙 舌 兰 酒 而 闻名 
Be, 但 是 ， 运 动 发 酵 单 胞 菌 虽然 有 本 事 分 解 六 碳 糖 ， 却 不 能 发 酵 五 
碳 糖 。 1994 年 ， 位 于 科罗拉多 州 戈 尔 登 美国 能 源 部 的 国立 可 再 生 能 源 
实验 室 (NREL) 的 皮卡 塔 乔 (Stephen Picataggio) 利用 转基因 技术 构建 
了 一 种 能 分 解 木 糖 的 运动 发 酵 单 胞 菌 的 菌株 。 他 分 离 (克隆 ) 了 来 自 
人 类 消化 道 的 大 肠 杆菌 (E coli) 的 四 个 基因 ,它们 编码 的 蛋白 质 可 
以 催化 由 木 糖 变 为 乙醇 的 化 学 反应 。 皮卡 塔 乔 将 这 些 基 因 插 入 到 运 
动 发 酵 单 胞 菌 的 基因 组 中 。 这 种 新 的 菌株 能 够 将 包括 玉米 穗 轴 及 生 
活 垃圾 在 内 的 任何 物质 发 酵 成 乙醇 。 有 一 种 叫 柳 枝 稳 的 耐 旱 杂 草 ， 
遍布 于 美国 几 十 万 英亩 的 牧场 。 NREL 正在 研究 是 否 可 以 通过 基因 改 
造 而 使 柳 枝 稳 能 以 可 接受 的 成 本 来 大 量 生 产 乙 醇 。 


葡萄 酒 湖 源 

也 许 不 久之 后 ， 基 因 工 程 就 能 创造 出 更 好 的 葡萄 栽培 品种 了 ， 这 
远 胜 于 人 类 通过 数 个 世纪 的 尝试 和 失败 所 得 到 的 品种 。 1997 A, Æ 
物 学 家 们 为 我 们 解答 了 一 个 重要 问题 : 备 受 赞誉 的 卡 百 内 RAR" 


* 由 此 种 葡萄 酿 制 的 酒 市 场 常见 名 为 “ 赤 霞 珠 ”， 也 作 “ 解 百 纳 ” 等 ， 这 些 令 人 眼花 
综 乱 的 诸多 译名 的 葡萄酒 都 来 自 同一 个 葡萄 品种 。 一 一 译 者 
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葡萄 〈 用 于 酿 制 葡萄 酒 ， 以 其 色泽 、 丹 宁 酸 度 及 芳香 而 著名 ) 的 起 源 
是 什么 ? 早 在 18 世纪 ， 这 种 黑 葡萄 就 已 出 现 于 法 国 东南 部 。 几 十 年 
内 ， 葡 萄 栽培 者 就 令 其 适应 了 波尔多 地 区 的 气候 ， 并 了 酿 制 出 -种 广 受 
允 迎 的 葡萄 酒 来 。 随 着 受 欢迎 程度 的 增加 ， 人 们 开始 关心 它 的 起 源 
问题 。 一 些 人 揣测 ， 它 是 失传 已 久 的 罗马 时 代 风 行 一 时 的 Biturica 品 
种 ,号 一 些 人 则 推测 它 发 源 于 西班牙 的 亚 得 里 亚 海 沿岸 。 

当 一 群 加 州 的 葡萄 种 植 者 找到 加 州 大 学 戴 维 斯 分 校 的 生态 学 家 格 
雷 迪 思 “Carole Meredith) ,询问 如 何 使 用 分 子 遗 传 学 来 鉴定 关键 母 株 
的 时 候 ， 雹 并 不 知道 自己 将 要 解 开 的 是 酒 类 研究 中 的 热门 谤 案 之 一 。 
为 了 得 到 一 个 参考 基准 ， 她 和 同事 鲍 尔 斯 (John Bowers) 通过 对 近 50 
个 栽培 品种 中 党 卫星 DNA (高 度 重复 的 DNA 短 序列 ， 在 不 同 品种 中 
长 度 变异 极 大 ) 多 样 性 进行 研究 ， 分 析 了 葡萄 品种 的 DNA 序列 ， 
些 品种 包括 全 球衣 萄 种 植 业 中 所 有 的 常见 品种 以 及 大 部 分 不 知名 的 品 
种 。 分 析 显示 ， 卡 可 内 . 索 维 农 中 所 有 的 微 卫星 都 来 自 卡 百 内 - 弗 
M 或 者 白 案 维 农 “ 一 一 两 者 都 是 波尔多 当地 的 植物 ! EEN- 索 维 
农 这 个 名 字 自 始 至 终 都 正确 地 描述 了 它 父 母 的 身份 ， 但 没有 人 能 确 
信 。 卡 百 内 . 索 维 农 可 包 是 偶然 出 现 的 ， 在 200 年 前 ， 葡 萄 种 植 者 
们 也 许 并 没有 试图 将 那些 独 竺 的 品系 杂交 ， 因 为 经 验 告诉 他 们 杂交 后 
得 到 的 品种 不 会 保有 对 所 有 重要 病虫害 的 抗 性 ， 

近来， 梅 雷 迪 恩 博士 及 其 凡事 通过 DNA 分 析 发 现 ， 在 法 国 东北 
部 生长 的 所 有 16 种 用 于 酿酒 的 葡 区 品种 (ESS AAR, “Ri 
美 。 “阿里 高 特 ” 和 “香瓜 ”) 都 厌 自 同一 对 亲本 一 一 比 诺 和 十 艾 

* 常见 名 为 “ 品 丽 珠 ”。 一 一 译 者 
we 常见 名 为 “长 相思 ”。 一 一 译 者 
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斯 白 葡萄 ,而 这 两 个 品种 的 种 植 历史 可 以 上 湖 到 中 世纪 ! 比 诺 的 亲本 
影响 毫 不 令 人 意外 ， 但 是 十 艾 斯 白 葡萄 在 此 中 的 重要 性 却 令 葡萄 种 村 
者 们 大 吃 一 惊 。 十 艾 斯 一 直 被 公认 为 是 一 种 劣 等 的 葡萄 ， 现 在 在 尘 
国 已 难 更 其 踪 。 也 许 我 们 很 快 就 能 喝 上 基因 工程 的 葡萄 洒 了 。 转 基 
因 葡 萄 可 能 是 创造 出 抗 病 性 更 好 品种 的 最 为 有 效 的 方法 。 不 过 允 我 
而 言 ， 难 以 想象 的 是 转基因 在 提升 葡萄 口味 上 的 作用 ， 因 为 口味 更 像 
是 土地 和 阳光 微妙 作用 的 产物 而 非 基因 所 至 


营养 基因 组 学 

在 接 下 来 的 10 一 20 年 时 间 内 ,植物 遗传 学 最 重要 的 进展 将 会 是 
什么 ? 我 愿意 把 赌注 下 在 营养 基因 组 学 上 。 虽然 营养 基因 组 学 还 处 
于 婴儿 期 但 它 已 成 为 了 许多 大 公司 (如 杜邦 ) 所 依 剖 的 重要 资源 。 
营养 基因 组 学 的 先 见 之 明 在 于 ,科学 家 们 可 以 利用 分 子 生 物 学 来 定义 
食物 中 有 益 于 健康 的 化 学 物质 。 接 下 来 ， 可 以 改造 植物 使 其 能 含有 
更 多 有 用 化 合 物 而 减少 有 毒物 质 的 含量 。 最 后 ， 他 们 将 归纳 出 人 们 
在 这 些 化 合 物 的 吸收 和 代谢 方式 上 有 何不 同 , 然后 针对 不 同人 的 需要 
开发 食物 。 诚然 ， 人 们 有 朝 一 日 将 能 根据 遗传 因素 来 制定 健康 策 
略 、 购 买 食物 。 最 好 的 状况 则 是 ， 营 养 基 因 组 学 可 令 预 防 医 学 大 为 
改观 ， 能 通过 规划 个 人 饮食 来 减少 或 者 严 缓 疾病 的 发 作 。 

即使 是 最 乐观 的 营养 学 家 也 觉得 文 个 光明 的 前 景 还 要 几 十 年 才 
能 完全 实现 , 但 营养 基因 组 学 最 后 六 拥有 的 巨大 影响 力 令 人 们 还 党 
察 不 到 它 的 局 限 性 。 首先 ， 分 子 主 物 学 家 和 营养 学 家 将 能 更 为 精准 
地 描述 食物 会 带 来 的 好 处 。 当头 ,他 们 也 会 及 时 地 重新 定义 我 们 对 
食物 的 看 法 。 比如 ， 我 们 可 以 制 造 出 一 种 早餐 谷类 ， 它 能 抵消 一 个 
或 者 更 多 的 心脏 病 遗 传 易 展 因素 。 而 通过 基因 工程 改造 的 水 果 也 能 
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前 弱 结 肠 况 遗 传 风险 。 终 会 有 一 天 , 食品 制造 商 将 根据 与 消费 者 的 
遗传 状况 和 和 食品 成 分 的 遗传 特点 相关 联 的 健康 主张 来 开拓 市场。 有 
一 家 生物 技术 公司 已 经 开发 出 了 一 种 定量 分 析 方 法 来 甄别 食物 的 主要 
成 分 对 人 体 炎症 反应 的 影响 。 如 果 人 们 能 将 食物 设计 成 具备 调节 这 
些 系 统 的 能 力 ， 它们 也 许 能 为 治疗 诸如 关节 炎 等 慢性 疾病 以 及 治疗 一 
些 罕见 疾病 〈 如 红斑 狼疮 ) 开创 新 的 局 面 。 设计 食物 的 梦想 在 不 久 
的 将 夹 就 会 实现 。 

营养 基因 组 学 将 是 制药 工业 一 一 许多 基于 基因 组 研究 的 新 药物 的 
来 源 一 一 和 目前 如 火 如 蔡 的 “另类 医疗 ”运动 之 间 的 缓冲 地 带 。 现 
在 ， 有 数 百 万 美国 人 使 用 贯 叶 连 普 、 紫 锥 菊 、 银 杏 以 及 成 百 上 干 的 其 
他 相关 的 未 知 物质 治疗 疾病 或 者 保健 。 这 些 未 知 物质 含有 的 化 合 物 
无 疑 具 有 实际 的 药 用 价值 。 营养 基因 组 学 工具 能 帮助 我 们 将 它们 分 
离 出 来 并 对 其 效用 及 起 效 模式 有 所 了 解 。 营养 基因 组 学 将 在 传统 医 
学 和 整体 健康 医疗 之 间 建 立 起 一 座 人 们 期 盼 已 人 的 桥梁 。 
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携带 能 编码 一 个 重要 人 类 蛋白 质 的 基因 的 转基因 山羊 ,其 乳汁 中 含有 该 
蛋白 质 。 (感谢 健 锣 公司 提供 图 片 ) 





14. 转基因 动物 
新 食物 与 新 工厂 


RJ “fs” iB” 
1994 年 ， 在 加 拿 大 渔业 与 海洋 部 工作 的 德 夫 林 (Robert Devlin) 
将 一 个 鱼 类 生长 激素 基因 插入 太平 洋 银 链 鱼 的 卵 中 。 受精 后 ， 约 有 
6% 的 胚胎 获得 了 这 个 基因 并 发 育成 了 生来 就 具有 双 售 生长 激素 的 
fi, 这 一 结果 令 人 震惊 。 这 些 转基因 鱼 比 它们 的 普通 同类 长 得 更 
大 更 快 ， 其 中 一 些 可 谓 是 鱼 中 “ 巨 无 霸 ” 一 一 体重 是 海中 捕捞 到 的 
银 甸 鱼 平 均 体重 的 30 多 倍 ! 与 人 类 不 同 , BREAK, WA 
它们 的 实际 体重 上 限 甚 至 会 更 高 。 转基因 鱼 的 成 熟 也 很 快 ， 这 点 对 
现 高 效 的 食品 生产 相当 重要 。 在 上 述 研 究 被 《自然 》 杂 志 刊 登 之 
， 这 些 科 学 家 在 接受 采访 时 谨慎 地 预测 : 要 将 这 项 科研 成 果 商 业 化 

还 得 20 年 时 间 。 


i 尾 


* REX A Fish Story, 该 典故 来 自 于 一 个 故事 : RAGS RA, Ki HEH 
鱼 生 后 离 水 挣扎 ， 此 和 人 开始 训练 馆 鱼 看 它 能 离 水 多 入， 最 后 ， 角 鱼 被 训练 成 能 完全 脱水 而 
生 ， 但 主人 某 天 远 行 归来 时 ， RMR RE BIKA BALM REI T. 后 即 用 此 短语 表示 
不 可 思议 、 荒 唐 的 事情 。 一 - 译 者 
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WRR (Eliot Entis) 和 他 的 同事 方法 得 当 ， 就 能 证 明 那 个 巴 
测 是 大 错 特 错 了 。 他 们 既 不 是 渔民 ， 也 不 是 养 鱼 场 工 人 , 而 是 鱼 类 
科学 家 。 他 们 有 一 个 可 谓 天 方 夜 谭 的 鱼 的 故事 ， 盖 过 在 基 韦 斯 特 
市 * 的 每 个 码头 能 听 到 的 任何 一 个 奇谈 。 不 同 之 处 就 在 于 他 们 有 照 
片 为 证 。 他 们 的 公司 是 总 部 设 在 马萨诸塞 州 沃 尔 瑟 姆 的 AF 蛋白 质 
公司 (AF Protein, Inc.) ,工作 是 利用 转基因 技术 让 世界 上 最 流行 和 
最 昂贵 的 鱼 之 大 西洋 角色 (还 有 其 他 -一些 种 类 ， 包 括 鳝 鱼 ) 能 
成 为 你 餐桌 上 的 美味 佳肴 。 AF 蛋白 质 公司 的 口号 是 : PLE 
大 ,生长 速度 更 快 ， 养 殖 环境 更 洁净 ， 成 本 更 低廉 。 20 世纪 90 年 代 
中 期 ， 由 于 公司 的 科学 家 们 开发 出 一 种 培育 更 大 链 鱼 的 转基因 方法 ， 
AF 蛋白 质 公 司 终于 取得 了 重大 的 进展 。 养殖 转基因 链 鱼 的 第 一 年 
末 ， 这些 鱼 就 比 海中 捕 到 的 大 西洋 链 鱼 或 者 同等 条 件 下 培养 的 非 转 基 
因 人 刍 鱼 要 重 4~6 倍 。 并 排放 在 一 起 比较 , 这 种 人 工 培 养 的 鱼 比 其 他 
鱼 要 长 出 一 截 ， 重量 不 同 则 是 因为 肌肉 质量 的 缘故 。 

这 种 转基因 鱼 是 怎样 被 创造 出 来 的 ? AF 蛋白 质 公 司 的 科学 家 们 
将 一 个 额外 的 链 鱼 生长 激素 基因 拷贝 插入 到 链 鱼 的 早期 胚胎 中 ， 才 得 
到 了 这 个 令 人 惊叹 的 结果 。 在 克隆 了 这 个 基因 之 后 ， 科 学 家 又 用 来 
自 另 一 个 物种 的 启动 子 序列 对 它 进 行 控制 ,该 序列 在 正常 环境 下 能 对 
几 个 抗 冻 蛋 白质 (它们 能 保护 北部 海洋 的 鱼 类 不 被 接近 结 冰 的 水 温 冻 
死 ) 中 某 一 种 的 产物 进行 调节 。 启动 子 是 一 段 短 序列 DNA， 通 常 位 
于 结构 基因 前 端 , 控制 它 的 激活 时 间 和 活性 水 平 。 当 一 个 调控 蛋白 
与 启动 子 结合 并 指示 启动 子 开启 相 关 基 因 ， 就 合成 了 和 蛋白质。 转 基 
因 大 西洋 刍 鱼 并 不 仅仅 是 因为 它们 有 一 个 新 的 启动 序列 才 会 如 此 硕 


* 著名 渔港 城市 。 一 一 译 者 
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大 , 实际 上 是 因为 这 一 人 为 构建 的 基因 能 在 鱼 的 肝脏 中 稳定 地 表达 ， 
而 不 是 偶尔 在 脑 垂体 中 表达 。 不 过 ， 转 基因 鱼 血液 中 的 激素 水 平 并 
不 是 异乎 寻常 的 高 ,这 可 能 与 其 细胞 吸收 激素 的 速度 有 关 。 

科学 家 以 一 个 非常 活跃 的 启动 子 增加 了 链 鱼 生长 激素 基因 的 效 
率 ， 然 后 将 这 个 构造 物 注 射 到 链 鱼 的 早期 胚胎 中 。 某 些 胚胎 中 的 一 
些 细胞 获得 了 这 个 基因 并 将 其 整合 到 自己 的 基因 组 中 , 包括 一 些 最 后 
构成 生殖 系统 的 细胞 。 当 一 对 经 此 转基因 操作 培养 出 的 基因 工程 鱼 
交配 后 ， 它 们 就 会 将 两 份 这 种 更 有 效 的 生长 激素 基因 拷贝 传递 给 它们 
的 后 代 。 每 条 鱼 能 有 数 以 千 计 的 后 代 ,， 在 自然 环境 下 很 难 全 部 存 
活 ， 但 在 养 鱼 场 中 ,它们 存活 的 概率 将 大 大 提高 。 

为 生产 销售 转基因 链 鱼 和 鳝 鱼 所 作 的 努力 成 为 了 “ 蓝 色 草 
命 ” 一 一 利用 海洋 生物 来 满足 全 世界 对 食物 的 需求 一 一 的 开路 先锋 。 
联合 国 估计 , 保证 全 球 100 亿 人 口 生存 的 唯一 出 路 就 是 以 不 会 令 海 洋 
资源 枯竭 的 方式 大 力 提高 产 自 海洋 的 食品 数量 (至少 要 达到 目前 水 平 
的 7 倍 ) 。 当然 , 陆地 的 水 产业 也 是 可 行 方 式 之 一 ， 因 为 它 特 有 的 
分 隔 使 得 不 必 像 海洋 养殖 那样 围 成 一 块 块 大 水 田 。 

消费 者 们 会 对 转基因 鱼 有 什么 反应 ? 这 取决 于 很 多 因素 ， 包 括 
他 们 对 其 安全 性 的 了 解 ， 鱼 的 外 观 和 口味 ， 以 及 价位 。 没有 什么 理 
由 去 担心 这 些 鱼 是 否 能 安全 食用 ,转基因 链 鱼 既 没 有 外 来 基因 也 没 
有 被 修饰 过 的 恒 白质 ， 它 就 是 能 比 个 头 小 的 同类 们 制造 更 多 的 生长 
激素 。 通过 反复 实验 验证 ， 这 些 鱼肉 的 外 观 和 质感 都 与 海洋 中 的 劝 
鱼 无 异 ， 其 生长 激素 水 平 也 正常 。 那么 它 的 味道 如 何 呢 ? AF 蛋白 
质 公司 最 近 在 加 拿 大 最 古老 的 饭店 之 一 一 -石屋 饭店 (The Stone 
House) 主办 了 一 场 宴会 ， 特 别 推出 了 他 们 的 转基因 链 鱼 和 鳝 鱼 。 
除了 政府 官员 ,在 座 的 还 有 几 位 在 加 拿 大 数一数二 的 厨师 ， 他 们 都 





| 14. 转基因 动物 “新 食物 与 新 工厂 | 


197 





198 


品 答 了 用 这 种 鱼 亮 制 的 各 类 菜肴 。 结果 如 何 ? 厨师 们 宣布 “ 渔 优 ” 
牌 鲜 鱼 和 链 鱼 非常 美味 ， 与 海洋 捕捞 的 最 上 等 的 鱼 绝 无 二 致 。 

但 这 些 鉴 定好 像 并 不 能 说 服 “ 纯 食物 运动 ” (Pure Food Cam- 
paign) 的 成 员 们 ， 这 是 一 个 由 资深 生物 技术 评论 家 里 夫 金 德 (Jeremy 
Rifkind) 组 织 的 团体 联盟 。 就 像 欧 洲 其 他 团体 一 样 ， 他 们 认为 只 要 是 
用 基因 方式 改造 过 的 , 无 论 是 什么 食物 产品 ， 都 必须 添加 标注 以 便 请 
费 者 在 购买 前 能 考虑 到 这 些 因 素 。 AF 和 蛋白质 公司 的 管理 层 也 完全 
同意 这 点 。 恩 蒂 斯 表示 ， 无 论 是 否 被 要 求 这 人 么 做 ， 他 都 准备 在 产品 
上 进行 标注 。 他 确信 ， 相 比价 格 较 昂 贵 的 海洋 捕捞 的 鱼 ， 他 的 产品 
会 令 消 费 者 更 称心 如 意 。 恩 蒂 斯 希望 2000 年 该 鱼 能 达到 美国 和 加 拿 
大 的 法 定 要 求 并 能 于 2001 年 前 上 市 。 对 价格 变化 不 敏感 的 消费 者 也 
可 能 会 发 现 转基因 链 鱼 的 价格 大 幅度 下 降 了 ， 可 能 比 牛 肉 还 要 便宜 。 

一 旦 对 转基因 鱼 有 更 多 了 人 解 ， 至 少 一 些 坚 定 的 环境 保护 论 者 会 
被 说 服 。 这 些 鱼 将 被 养殖 在 内 陆 的 养殖 池 中 ， 与 传统 的 近海 养殖 设 
施 相 比 ， 这 将 大 大 降低 人 工 养殖 对 海岸 线 环境 的 危害 。 近海 养殖 会 
产生 极为 有 害 的 污水 (主要 是 因为 大 量 的 鱼 类 排泄 物 被 集中 在 很 小 
的 空间 内 ) ,这些 污水 将 严重 危害 周围 浅海 水 域 的 微生物 区 系 。 此 
外 ， 近 海 养殖 设施 减少 后 ， 人 们 还 能 利用 风光 优美 的 海岸 线 实现 
商业 开发 。 

AF 和 蛋白质 公 司 可 以 通过 基因 工程 获得 又 大 又 便宜 的 水 生物 
种 ， 对 “ 渔 优 ” 牌 链 鱼 以 及 公司 的 其 他 水 产品 最 大 的 反对 意见 是 什 
么 呢 ? 怀 疑 论 者 指出 ， 在 农业 缓慢 发 展 的 数 千年 历史 中 ， 人 类 已 经 
辛 辛 苦 苦 积累 了 大 量 关于 植物 育种 的 知识 。 但 从 人 类 开始 捕 鱼 的 几 
千年 来 ,我 们 从 未 对 任何 鱼 类 进行 过 遗传 改良 。 他 们 担心 ,转基因 
鲜 鱼 、 鳝 鱼 、 是 或 者 其 他 转基因 物种 不 可 避免 地 会 逃逸 到 天 然 野生 
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环境 中 ， 这 将 引发 一 场 生 态 浩劫 。 例如 ， 环 保 基 金 会 的 戈 德 堡 
(Rebecca Goldberg) 担心 ，“ 渔 优 ” 牌 甸 鱼 比 其 普通 同类 更 具 竞 争 
力 ， 数 代 之 后 就 能 取代 后 者 在 生态 系统 中 的 位 置 。 要 想 完全 消除 人 
们 的 这 些 忧虑 是 不 可 能 的 。 

无 论 转 基因 链 鱼 等 产品 对 消费 者 和 环境 的 洪 在 利益 如 何 ， 一 场 天 
于 是 否 该 许可 生产 它们 的 政治 论战 如 箭 在 嘴 。 SRR MS 
病 ” (一 种 动物 脑 部 疾病 ) 的 恐慌 确 已 造成 人 们 难以 消除 的 忧虑 ， 新 
闻 界 的 漆 油 加 醋 更 是 加 剧 了 人 们 的 忧虑 。 实际 上 因此 病 而 死亡 的 不 
到 20 人 ,这 个 数目 比美 国 每 个 周末 因 车 祸 而 死亡 的 人 数 还 少 。 a 
斯 说 自己 曾 白 白浪 费 了 一 个 小 时 试图 令 一 名 不 断 盘 问安 全 问题 的 英国 
小 报 记 者 搞 清楚 这 件 事 , 但 最 后 报纸 的 头条 居然 成 了 “基因 公司 否认 
与 疯 鲜 鱼 病 有 关 ”， 而 所 谓 “ 疯 鲜 鱼 病 ” 根 本 就 是 子虚乌有 。 

最 终 ， 转 基因 鱼 在 未 来 的 应 用 尚 需 政治 上 的 裁定 。 加 拿 大 政府 
和 众多 渔民 都 支持 转基因 鱼 的 销售 ，A/F 蛋白 质 公 司 的 产品 前 景 一 搬 
光明 。 而 在 美国 ,政府 则 较 谨 慎 , 渔民 们 也 不 是 巡 切 需要 此 产品 。 
这 种 情况 在 欧洲 更 为 常见 。 美国 政治 论战 的 主 战 场 目前 在 缅 因 州 。 
政府 官员 安 格 斯 * 金 (Angus King) 不 顾 来 自 环 境 保护 论 者 的 批评 ， 
不 遗 余 力 地 为 该 州 正 处 在 萌芽 阶段 的 水 产业 作 辩 护 。 环境 保护 论 者 
们 认为 ， 人 工 创造 的 镍 鱼 若 逃逸 到 野生 环境 中 并 与 一 些 尚 存 的 自然 外 
鱼 交 配 ， 在 缅 因 州 的 河道 中 产 卵 ,将 破坏 其 遗传 完整 性 。 然而 ，A/F 
蛋白 质 公司 的 科学 家 们 却 很 有 信心 。 萨 特 林 (Arnie Sutterlin) 负责 管 
理 该 公司 在 加 拿 大 的 鱼 类 蜂 卵 所 ,他 提醒 人 们 ， 没有 消费 者 知道 自己 
在 吃 的 鸡 其 实 是 一 种 经 过 高 度 人 工 选 育 的 亚洲 原 鸡 的 后 代 。 他 确 
信 ， 如 果 这 种 鱼 安全 生物 美 价 廉 , 全 世界 都 会 趋 之 大 警 。 
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药 用 激素 

给 母 牛 注射 基因 工程 牛 生长 激素 可 以 增加 牛奶 产量 ， 关 于 该 问题 
的 论战 已 长 达 10 年 , 足见 要 消除 消费 者 对 非 同 寻常 的 产品 变革 的 忧 
虑 有 多 人 么 困难 。 牛奶 场 工 人 们 数 百 年 来 一 直 为 了 提高 牛奶 产量 而 奋 
斗 。 在 达尔 文 给 出 科学 解释 之 前 ， 人 们 早 就 形成 了 惯例 一 一 选择 产 
奶 最 多 的 母 牛 来 生育 下 一 代 小 牛 。 20 世纪 50 年 代 一 个 显著 进步 就 
是 ， 和 牛奶 场 工人 开始 用 评选 获奖 公牛 的 精子 进行 人 工 授精 ， 但 即便 是 
这 些 产品 ,在 牛 生 长 激素 面前 也 黯然 失色 。 

激素 作为 药物 的 历史 可 以 上 湖 到 1927 年 胰岛 素 的 发 现 ， 但 几 十 
年 来 ， 胰 岛 素 的 纯化 方法 非常 简陋 ,使 用 成 本 也 很 高 。 20 世纪 70 年 
代 基 因 工 程 出 现 了 ， 使 我 们 能 获得 的 任何 动物 蛋白 的 量 之 大 达到 了 前 
所 未 有 的 程度 。 该 领域 出 现 的 契机 是 60 年 代 末 的 一 个 发 现 : 许多 组 
菌 通 过 产生 一 些 能 以 化 学 方式 剪 切 外 来 DNA 的 酶 来 帮助 其 防御 攻击 
它们 的 其 他 细菌 。 这 些 防 御 者 的 酶 会 在 特定 识别 位 点 (一段 可 位 于 
任何 位 置 的 长 短 为 4 到 8 个 碱 基 不 等 的 短 序列 ) BY DNA, 这 些 特定 
识别 位 点 在 其 他 生物 中 可 能 会 出 现 很 多 次 , 但 防御 者 自身 基因 组 中 并 
没有 。 这 些 限 制 性 核酸 内 切 酶 的 发 现 是 现代 生物 学 最 重要 的 进展 之 
一 。 随 着 科学 家 们 发 现 的 内 切 酶 越 来 越 多 ， 人 们 就 能 建立 起 专 化 的 
DNA 剪 切 工 具 编 目 。 组 合 这 些 工 具 ， 科 学 家 们 就 能 以 不 同方 式 剪 切 
DNA 得 到 不 同 长 度 的 序列 。 如 果 他 们 想 要 将 目的 基因 找 出 并 剪 下 再 
行 大 量 复 制 的 话 ， 这 些 工 具 就 能 为 他 们 提供 高 效 的 手段 。 

从 事 乳 品 业 的 人 们 马上 就 开始 揣测 ， 如 果 给 母 牛 更 高 剂量 的 牛 生 
长 激素 ,它们 是 不 是 能 产 出 更 多 牛奶 呢 ?” 因 为 来 自 一 些 物种 的 生长 激 
素 基因 已 被 分 离 ， 要 克隆 牛 生长 激素 ,在 细菌 中 大 量 生 产 以 及 研究 它 
在 母 牛 身上 的 效用 也 非常 简单 。 难点 在 于 要 向 美国 食品 及 药物 管理 
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局 (FDA) 确保 它 在 使 用 上 的 安全 性 ， 这 个 过 程 要 用 10 年 时 间 。 FDA 
于 1993 年 11 月 5 日 批准 了 “Posiac” 牌 基因 工程 牛 生 长 激素 (BT). 
该 许可 意味 着 使 用 BST 来 提高 奶 产量 已 通过 了 专家 组 审查 ， 并 被 认为 
对 母 牛 、 乳 品 消费 者 以 及 环境 而 言 是 安全 的 。 一 年 之 内 ， 在 美国 1000 
万 头 母 牛 中 ， 有 超过 100 万 头 会 被 注射 BBT。 至 1997 年 ， 这 个 数字 被 
提升 到 200 万 头 以 上 。 虽然 人 们 对 注射 BST 具体 能 提高 每 头 奶牛 多 少 
奶 产 量 仍 看 法 不 一 ,但 即使 是 最 保守 的 估计 也 超出 了 15%, 

Posilac 还 没 上 市 之 前 ,一 批 人 就 创办 了 前 面 提 到 过 的 “ 纯 食 物 运 
动 ”来 与 之 对 抗 。 最 初 的 焦点 集中 在 它 对 人 类 的 安全 性 ,但 这 在 公 
众 中 反应 寥寥。 BST 并 不 能 从 牛奶 中 检测 出 ， 即 便 存在 ， 其 微小 的 
量 在 人 的 消化 道中 也 被 破坏 殖 尽 。 BST 和 胰岛 素 一 样 ， 只 有 直接 注 
射 进 血液 才 会 发 生效 用 。 前 卫生 局 局 长 库 普 (Everret Koop) A 
销 地 断言 ， 这 种 牛奶 是 安全 的 。 然而 ，BST 对 母 牛 的 影响 却 没有 那 
么 温和 ， 注射 了 BST 的 母 牛 患 乳 腺 炎 (一 种 侵 染 乳房 的 传染 病 ) 的 可 
能 性 比较 大 ， 一 些 动 物 福利 积极 分 子 为 此 愤愤 不 平 。 乳腺 炎 是 奶牛 
的 一 种 常见 疾病 ， 也 是 一 百年 来 人 们 为 了 最 大 限度 地 提高 奶 产 量 所 产 
生 的 恶果 。 BST 也 许 对 这 个 为 时 其 久 的 疾病 有 些许 影响 , 但 并 没有 
使 这 个 疾病 恶化 。 

引起 公众 巨大 反应 的 问题 是 ,那些 用 得 起 BST 的 农业 综合 企业 会 
对 可 能 没 必要 用 这 种 药 的 小 业主 带 来 更 多 的 经 济 压力 。 位 于 佛蒙特 
州 的 著名 冰淇淋 生产 商 本 和 杰 里 公司 在 其 冰淇淋 包装 上 加 了 一 句 广告 
语 “ 择 救 家 族 农场 一 -不 含 BGH ( 牛 生长 激素 ) ”。 1993 年 8 月 ， 国 
会 暂时 禁止 了 该 激素 的 销售 ,这 可 算是 消费 者 积极 分 子 取得 的 巨大 成 
功 , 但 这 项 禁令 在 孟 山 都 公司 获得 FDA 许可 后 就 被 撤销 了 。 从 根本 
Eyt, 广泛 使 用 BST 的 最 大 受益 者 就 是 环境 。 如 果 BST 可 以 让 农民 
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们 用 较 少 的 母 牛 得 到 较 大 的 奶 产 量 ， 全 国 的 乳 畜 群 往 大 气 中 散 放 的 沼 
气 就 会 变 少 , 它们 的 类 便 对 河流 的 污染 也 能 减少 。 

早先 使 用 基因 工程 激素 来 治疗 人 类 疾病 并 不 曾 像 在 母 牛 中 使 用 
BST 一 样 引起 公众 的 大 声 疾 呼 。 这 也 许 是 因为 这 些 激素 是 用 于 治疗 
那些 已 无 药 可 医 的 儿童 的 。 20 世纪 60 一 70 年 代 期 间 ， 几 千 名 急需 人 
类 生长 激素 的 原 发 性 生长 激素 缺乏 症 儿童 就 是 靠 着 那些 来 自 人 尸体 的 
生长 激素 ,才能 避免 一 生 都 得 罩 在 极度 矮小 (成 年 身高 不 超过 一 个 
4 岁 儿童 ) 的 阴影 之 中 。 生长 激素 一 -病人 自身 经 常 供给 不 足 一 一 提 
取 自 脑 垂 体 ， 纯 化 后 注射 人 病人 体内 。 1985 年 发 生 了 几 起 由 传染 自 
脑 下 垂体 的 病毒 引起 的 致命 脑 部 疾病 ( 克 罗 伊 获 费 尔 特 - 雅 各 布 病 ) 
后 ，FDA 才 明令 禁止 使 用 来 自 尸体 的 生长 激素 。 

幸运 的 是 ， 同 年 10 月 ,全 球 知名 生物 技术 公司 之 一 的 美国 基因 
技术 公司 (Genetech) 获得 了 FDA 的 许可 ,将 一 种 基因 工程 人 类 生长 
激素 推 向 市 场 。 病人 们 不 再 依赖 尸体 的 脑 下 垂体 了 。 这 种 称 为 
Protropin 的 新 药 仅 是 第 二 个 被 许可 的 基因 工程 药物 。 该 药物 是 通过 克 
隆 人 类 生长 激素 的 基因 并 将 其 插 和 人 大肠 杆菌 的 一 个 弱化 菌株 中 而 制造 
出 来 的 。 基因 技术 公司 将 这 种 细菌 置 于 巨型 发 酵 饶 中 发 酵 ， 随 后 从 
肉 汤 培 养 基 中 纯化 此 激素 (化 学 结构 与 天 然 形成 的 激素 一 致 ) ， 最 后 
制 成 一 种 可 安全 注射 到 儿童 体内 的 化 合 物 。 一 些 病 童 还 是 出 现 了 副 


作用 (包括 糖尿 病 及 甲状 腺 功能 减退 ) ， 因 为 他 们 的 身体 对 被 其 认 


为 是 外 来 蛋白 质 的 物质 产生 了 免疫 应 答 。 目前 ，Protropin 及 其 他 一 些 
公司 生产 的 同类 人 造 生长 激素 已 被 广泛 用 于 治疗 身材 矮小 。 

近 10 年 来 ， 由 于 有 更 多 的 人 上 昕 说 了 生长 激素 ,许多 父母 要 求 对 
并 未 患 有 生长 激素 缺乏 症 的 孩子 使 用 该 药物 。 越 来 越 多 的 研究 表 
明 ， 经 常 给 某 些 儿童 注射 人 类 生长 激素 会 适当 增加 他 们 的 成 年 号 
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高 。 但 是 谁 看 上 去 就 注定 会 是 成 人 中 最 为 矮小 的 那些 呢 ? 用 该 药物 
治疗 身材 矮小 的 需求 引发 了 一 些 伦理 问题 这些 问题 也 许可 以 看 作 
是 未 来 基因 治疗 领域 类 似 争论 的 前 兆 。 一 个 人 要 多 矮 才 算是 身材 矮 
小 而 有 必要 接受 治疗 呢 ? 谁 能 判定 这 个 问题 ? 想 用 人 类 生长 激素 来 
增加 身高 并 愿意 为 此 支付 高 盾 费 用 的 人 是 否 就 有 权 使 用 该 药物 ” 医 
学 上 (尤其 是 基因 治疗 方面 ) 的 进展 模糊 了 病人 治疗 疾病 和 健康 人 
提升 能 力 之 间 的 界线 。 


动物 工厂 

比 起 食用 转基因 动物 的 肉 或 者 饮用 使 用 了 基因 工程 药物 的 奶牛 所 
产 牛 奶 的 顾虑 来 ， 公众 好 像 更 倾向 于 利用 转基因 动物 生产 贵重 药物 ， 
Ah (Jim Geraghty) 以 知情 人 的 身份 如 是 说 。 Rhee KT 
赞 转基因 公司 的 总 裁 ,， 该 公司 正在 尝试 以 转基因 山羊 作为 活体 工厂 来 
掀起 制药 业 革 命 。 目前 市 场 上 虽 没 有 此 种 药物 , 但 指日可待 。 

健 赞 公司 运营 着 一 家 未 来 工厂 ; 它 用 几 百 头 自 新 西 兰 进口 的 纯 种 
山羊 取代 了 计算 机 编程 机 器 人 。 从 1990 年 起 ， 健 赞 公 司 的 科学 家 们 
已 在 马萨诸塞 州 中 部 某 农场 中 创造 出 基因 组 中 携带 有 人 类 基因 的 山 
羊 ， 而 这 些 基因 的 数量 还 在 增长 。 他 们 利用 这 些 动物 作为 构建 转 基 
因 品 系 的 基础 ， 构 建 过 程 共 耗 时 约 18 个 月 。 在 每 个 项 目 中 ， 科 学 家 
们 都 采用 了 相同 的 基本 方法 。 他 们 从 一 个 克隆 的 B- 酷 重 白 基因 开 
始 ， 该 基因 能 编码 山羊 奶 中 含量 最 高 的 蛋白 质 ， 他 们 将 感 兴趣 的 人 头 
基因 与 该 基因 融合 。 随后 ， 他 们 用 最 好 品质 的 注射 针 将 这 个 DNA 构 
建物 插入 山羊 的 早期 胚胎 中 。 在 将 这 个 目的 基因 显 微 注射 人 胚胎 
后 ， 科 学 家 们 将 胚胎 移植 人 代孕 “母亲 ”的 子宫 中 进行 为 期 5 个 月 的 
孕育 。 等 到 代孕 母亲 分 娩 后 ， 还 需要 8 个 月 的 时 间 让 这 些小 羊 头 成 


| 14. 转基因 动物 “新 食物 与 新 工厂 | 


203 





204 


熟 并 具备 怀孕 能 力 。 当 这 些 转 基因 山羊 产 羔 后 ， 它 们 就 能 生产 出 带 
有 外 来 蛋白 质 的 羊 奶 了 。 建造 砖 泥 结 构 的 发 酵 设 施 来 生产 稀有 的 蛋 
白质 一 般 需 要 18 个 月 。 但 仅 用 一 群 山羊 就 能 建 一 家 工厂 ， 实 在 是 太 
便宜 了 。 一 旦 这 些 专用 转基因 羊 群 被 创造 出 来 ， 只 需 30 头 山羊 每 年 
就 能 生产 出 100 千克 蛋白 质 一 这 同一 家 大 型 工厂 的 产量 差不多 。 
健 赞 公司 在 山羊 工厂 中 制造 出 的 第 一 个 蛋白 质 是 抗 凝血 酶 - 左 
(AT-M) 一 一 一 种 能 令 血 液 变 稀薄 的 蛋白 质 ， 在 抗 血栓 (血栓 会 导 
致 心脏 病 和 中 风 ) 方面 具有 极 大 的 潜在 价值 。 1994 年 2 月 前 ,分 子 
生物 学 家 就 成 功 地 开发 出 转基因 山羊 ， 从 每 升 山羊 奶 中 得 到 了 7 克 搞 
凝血 酶 -下 。 健 赞 公司 目前 在 与 制药 公司 的 十 多 个 合作 项 目 中 (如 生 
产 骨 生长 因子 ， 以 结肠 癌 细 胞 为 著 标 的 单 克隆 抗体 ， 常 用 试剂 碱 性 磷 
Mi, WRK MEME RDU BS) 使 用 了 同一 策略 。 健 赞 
公司 认为 ,他们 仅 需 传统 细胞 培养 方法 1% 的 成 本 就 能 生产 出 稀有 蛋 
白质 。 将 山羊 转化 成 产生 珍贵 蛋白 质 的 生物 反应 器 通常 都 是 始 于 一 
些 基础 研究 。 科学 家 们 在 小 鼠 身 上 整合 转基因 的 经 验 最 为 丰富 ， 而 
上 述 研究 的 内 容 就 是 先 检测 小 鼠 能 否 生 产 出 这 些 蛋 白质 。 第 一 批 转 
基因 鼠 就 像 是 试验 工场 一 样 。 如 果 人 们 能 从 它们 身上 得 到 目的 基因 
产物 ,就 证 明 在 更 大 的 动物 身上 能 按 比 例 提高 产量 ， 生 产 出 更 多 目的 
基因 产物 。 没有 一 个 人 类 基因 对 该 系统 而 言 太 大 或 者 太 复杂 。 罗斯 
林 研 究 所 是 克隆 绵羊 多 莉 的 研究 机 构 (参见 第 23 章 ) ， 也 是 创造 产 
蛋白 家 畜 的 先驱 者 ， 其 商业 伙伴 一 -爱丁堡 的 药 用 蛋白 质 有 限 公司 
(Pharmaceutical Proteins Limited, PPL) 于 1994 年 宣布 ， 他 们 与 西 雅 
图 Zymogenetics 有 限 公 司 的 科学 家 合作 创造 出 一 种 小 鼠 ， 其 乳汁 中 带 
有 纤维 蛋白 原 (凝血 级 联 反应 中 的 关键 蛋白 质 ) 。 纤维 蛋白 原由 3 
个 不 同 基因 编码 的 6 个 互 连 蛋 白质 链 构成 。 一 个 纤维 蛋白 原 的 质量 
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与 34 AT SUR PA | 位 于 加 州 的 两 家 生物 技术 公司 一 一 细胞 基因 
系统 工程 公司 (Cell Genesys) 以 及 GenPharm 国际 公司 更 是 技 高 一 
筹 ， 他 们 创造 出 能 生产 人 类 单 克 隆 抗体 的 小 自 ， 为 我 们 抗击 瘤 症 提供 
了 一 批 重 要 的 新 武器 。 科学 家 们 已 经 找到 了 编码 弗 林 蛋白酶 (该 酶 
执行 的 是 蛋白 质 制造 中 的 最 后 一 步 ， 即 转录 后 修饰 ， 如 加 糖 修 饰 ) 的 
一 些 基因 ， 并 且 成 功 地 将 它们 插入 到 山羊 的 胚胎 中 。 这 些 基 因 在 山 
羊 体内 表达 后 将 提高 山羊 奶 中 该 重 日 质 的 含量 。 

多 莉 羊 出 世 之 后 ， 人 们 在 克隆 哺乳 动物 方面 取得 了 令 人 惊叹 的 进 
展 ， 其 中 之 一 就 是 健 赞 公司 近期 宣布 的 3 头 山羊 的 诞生 。 它们 都 是 
同一 转基因 山羊 胚胎 的 克隆 ， 并 和 且 每 一 头 都 含有 编码 抗 凝 血 酶 - 互 的 
人 类 基因 。 人 们 从 已 知 带 有 人 类 抗 凝 血 酶 -五 基因 的 肉 性 山羊 胚胎 中 
取出 细胞 ， 并 将 每 个 细胞 的 细胞 核 分 别 转 移 到 一 个 摘除 细胞 核 的 山手 
卵细胞 中 ， 从 而 完成 了 这 项 工作 。 卵细胞 随后 被 移 人 已 具备 怀孕 所 
需 激 素 的 代孕 母 山羊 体内 。 TERA 38 头 代孕 山羊 体内 的 112 个 胚胎 
中 ， 有 3 头 克隆 羊 被 成 功 产 下 。 这 个 概率 也 许 看 上 去 低 了 些 , 但 还 
是 表明 我 们 在 利用 动物 作为 生物 反应 器 的 效能 上 取得 了 一 定 进步 (多 
莉 羊 是 277 次 尝试 中 唯一 成 功 的 一 次 ) 。 通过 克隆 一 个 黎 性 胚胎 ， 
研究 者 们 自然 得 到 肉 性 后 代 ， 所 以 每 一 个 都 能 生产 出 含有 人 类 抗 凝 血 
酶 - 开 的 乳汁 。 健 赞 公司 的 首席 执行 官 芋 尔 曼 (Sandra Nusinoff Lehr- 
man) 估计 ， 欧 洲 每 年 要 花费 2 亿 多 美元 去 购买 抗 凝血 酶 - 亚 。 

2000 年 3 月 ， 曾 协助 参与 克隆 多 莉 羊 的 药 用 蛋白 质 有 限 公 司 宣 
布 ， 他们 已 经 生产 出 了 世界 上 第 一 窜 克 隆 猪 。 人 们 为 了 培育 出 一 种 
带 有 人 类 基因 从 而 其 肾脏 移植 到 人 体内 将 不 再 产生 排斥 反应 的 猜 
(参见 第 16 章 ) ， 已 经 付出 了 大 量 的 努力 ， 而 现在 已 经 完成 了 公关 
重要 的 一 步 。 
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然而 ， 这 些 进 展 却 遭 到 了 一 些 抗议 。 多 莉 诞 生 之 前 ， 世 界 上 最 著 
名 的 农场 动物 是 欧洲 第 一 头 转基因 山羊 一 一 替 尔 曼 (Herma). 它 是 
1990 年 由 荷兰 一 家 名 叫 “Pharming” 的 公司 创造 出 来 的 。 在 1997 FA 
开 的 一 次 科学 会 议 上 ,公司 的 一 名 人 负责 人 贝 纳 姆 (George Van Beynum) 
将 美国 民众 对 这 些 动物 的 积极 反响 与 自己 国家 民众 的 极 大 不 安 进行 了 
比较 。 和 蓓 兰 法 律 规定 , 创造 转基因 动物 就 是 犯罪 ,除非 能 事先 得 到 农 
业 管 理 局 的 许可 ， 但 迫 于 政治 压力 这 个 许可 几乎 不 可 能 获准 。 由 于 动 
物 权 益 保护 组 织 的 压力 ， 丹麦 、 瑞 典 、 德 国 以 及 奥地利 等 国 也 可 能 会 
制定 类 似 的 法 律 ， 这 将 使 得 这 些 国 家 的 科学 家 在 该 领域 举步维艰 。 

在 美国 ， 有 一 项 进展 激 起 了 动物 保护 组 织 的 公愤 ， 那 就 是 允许 为 
转基因 动物 申请 专利 。 史上 最 著名 的 专利 之 一 是 “哈佛 鼠 ” 专 利 ， 
这 种 转基因 动物 由 著名 遗传 学 家 菜 德 (Philip Leder) 的 实验 室 创 造 ， 
其 基因 组 中 携带 有 一 个 存在 变异 的 人 类 基因 ， 这 使 其 非常 容易 钵 患 驰 
RE. 虽然 美国 专利 局 几 十 年 来 已 经 给 一 些 近亲 品系 的 植物 和 动物 
发 放 了 专利 , 但 1987 年 授予 携带 人 类 基因 的 工程 鼠 专 利 却 令 一 些 人 
支配 其 他 物种 的 傲慢 情绪 空前 膨胀 。 20 世纪 90 年 代 中 期 ， 欧 浏 一 从 
对 遗传 学 持 怀 疑 态度 的 团体 差点 就 赢得 了 一 场 针对 欧洲 专利 提案 斗争 
的 胜利 一 一 这 原本 可 能 会 令 通 过 操纵 DNA 获得 新 产品 的 知识 产权 保 
护 变 得 难 上 加 难 。 倘 使 他 们 胜利 了 ， 也 将 是 一 场 付 出 惨痛 代价 取得 
的 胜利 ， 因 为 在 那些 国家 中 ， 生 物 技术 的 发 展 前 途 将 因此 受到 极 
大 的 阻挠 。 


小 Ba 
既然 我 们 已 经 讨论 到 了 基因 改造 动物 对 人 类 福利 的 影响 、 要 怪 
我 一 时 芯 忽 ， 忘 记 就 小 鼠 (Mus musculus) 值得 称道 的 表现 说 上 几 句 
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To 它们 号 材 很 小 ， 身体 健 壮 ， 照 看 方便 且 价 格 低廉 ， 在 很 多 方面 
与 人 类 十 分 相似 。 科学 家 们 已 经 用 了 几 十 年 时 间 对 它们 从 基因 到 求 
偶 期 表现 等 各 个 方面 进行 研究 。 我 们 已 十 分 了 解 小 鼠 ， 强 大 的 分 子 
生物 学 新 工具 又 让 我 们 对 它们 有 了 更 透彻 的 认识 。 当 人 类 基因 组 计 
划一 一 由 多 方 投资 的 为 构成 人 类 蓝图 的 30 亿 个 DNA 碱 基 对 测序 所 作 
的 努力 一 一 于 1990 年 启动 时 ,策划 者 们 明白 ,他 们 必须 先 做 一 些 等 
效 并 行 的 工作 ， 即 去 了 解 其 他 生物 的 遗传 图 谱 及 其 精细 结构 。 于 
是 ， 他 们 选择 了 小 鼠 。 目前 ， 小 最 遗传 图 谱 的 精细 程度 在 高 等 生物 
中 仅 次 于 人 类 图 谱 。 

尽管 人 类 和 小 鼠 要 回溯 5000 万 年 以 上 才能 从 进化 树 上 找到 它们 共 
同 的 祖先 , 但 比较 而 言 ， 人 类 跟 小 鼠 算 是 党 兄 第 。 人 类 跟 小 鼠 间 的 相 
似 点 远 比 两 者 基因 上 的 差异 要 多 。 这 是 因为 自然 界 一 旦 有 了 一 种 解决 
细胞 生理 机 能 中 关键 问题 的 有 效 方法 ， 它 就 会 在 新 物种 中 重新 治 用 该 
方法 。 无 数 年 来 ，DNA 上 的 变化 微乎其微 ， 而 且 它 们 的 影响 也 并 不 
确定 。 换言之 ， 它们 并 未 真正 改变 所 编码 的 蛋白 质 的 功能 。 在 两 个 
有 较 大 差异 的 物种 之 间 ， 和 蛋白 质 的 差异 并 不 比 两 辆 价位 近似 、 用 同 种 
引擎 但 以 不 同 商标 生产 销售 的 轿车 所 表现 的 差异 来 得 大 。 

虽然 目前 为 下 我 们 只 知道 人 类 和 小 鼠 基 因 组 DNA 中 的 一 小 部 分 
序列 ， 但 我 们 相信 ， 它 们 的 编码 序列 中 约 有 80% 的 碱 基 对 是 一 致 的 。 
许多 研究 表明 ， 人 类 基因 在 染色 体 上 的 排列 顺序 与 小 鼠 相 比 也 非常 接 
近 。 这 些 年 来 ， 科 学 家 们 已 比较 了 这 两 种 生物 的 基因 位 置 并 得 出 了 
诸如 “小 鼠 16 号 染色 体 与 人 类 21 号 染色 体 共 有 许多 基因 且 这 些 基因 
以 相同 顺序 排列 ”的 结论 。 

全 球 有 几 百 个 实验 室 正 热火 朝天 地 绘制 人 类 各 小 鼠 的 基因 图 
谱 ,， 每 天 都 有 新 的 数据 通过 万 维 网 (World Wide Web) 涌 和 人 公共 数据 
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库 。 当 科 学 家 发 现 一 个 未 知 功能 的 基因 时 ,他们 首先 会 问 的 问题 就 
是 在 其 他 物种 中 是 否 存在 一 个 结构 上 有 可 比 性 的 基因 。 第 一 步 就 是 
去 小 鼠 基因 组 数据 库 中 进行 计算 机 搜索 。 如 果 发 现 小 鼠 拥 有 一 个 可 
比 基 因 ， 人 类 遗传 学 家 就 会 认为 这 两 个 基因 都 与 一 些 基本 的 生化 功 
能 有 关 。 通常 ， 人 类 遗传 学 家 可 能 会 发 现 有 许多 原本 艰巨 的 工作 都 
是 现成 的 。 如 果 小 鼠 遗 传 学 家 已 经 阐明 了 某 个 基因 ， 那么 人 类 中 的 
可 比 基 因 很 可 能 也 具有 相同 作用 。 

借助 一 种 称 为 “定点 突变 ”的 强大 工具 ,研究 者 们 可 以 有 目的 地 
破坏 小 鼠 胚 胎 中 的 特定 基因 以 建立 人 类 疾病 的 模型 。 如 今 ， 这 些 
“基因 剔除 ”小 鼠 正 用 于 探讨 从 乳腺 瘤 到 阿尔 茨 海 默 病 等 疾病 的 病 
A. 在 第 一 批 基因 剔除 小 筷 中 ， 有 一 只 就 是 模拟 泰 - 萨 病 而 设计 的 ， 
该 病 是 一 种 常见 于 儿童 的 致命 脑 部 疾病 ， 是 由 于 一 个 编码 已 糖 胺 酶 A 
(一 般 在 诸如 溶 酶 体 等 细胞 结构 中 清除 无 用 分 子 ) 的 基因 突变 所 致 。 
1994 年 ，NIH 中 的 国立 糖尿 病 及 消化 、 肾 脏 疾 病 研究 所 研究 员 普 罗 亚 
(Richard Proia) 破坏 了 小 鼠 胚胎 中 的 可 比 基 因 ， 果 然 发 现 小 鼠 的 深 酶 
体 发 生 异 常 ， 这 使 它们 成 为 了 研究 无 用 分 子 在 脑 中 积累 方式 的 实用 模 
型 。 然而 ,出 平 意料 的 是 ， 这 些小 鼠 相 对 来 说 却 比 较 健 康 。 其 他 一 
些 工 程 鼠 的 例子 包括 : 人 为 构建 的 缺乏 一 个 对 胎盘 健康 至 关 重 要 的 基 
因 的 小 鼠 (它们 能 存活 的 关键 在 于 一 些 健康 细胞 被 转 人 了 胚胎 来 挽救 
这 个 坏 胎盘 ) 、 缺 乏 编码 与 髓 磷脂 (起 分 隔 神经 的 作用 ) 结构 相关 和 蛋 
白质 的 基因 的 小 鼠 、 为 多 发 性 硬化 症 提供 模型 的 小 鼠 、 缺 乏 一 份 享 迁 
顿 病 基因 上 鼠 类 等 同 物 的 小 鼠 (它们 脑 中 与 人 类 患者 相同 部 位 的 细胞 数 
也 出 现 减 少 ) ， 以 及 缺少 pl16 基因 的 小 鼠 (这 种 小 鼠 易 患 癌症 ) 。 在 
一 项 实验 中 ，13 只 小 鼠 中 有 1 只 在 长 到 26 周 时 自然 发 生 癌症 。 阿尔 
茨 海 默 病 基因 剔除 小 鼠 是 通过 删除 一 个 称 为 早老 素 -1 (presenilin-1) 的 
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编码 基因 ， 并 往 小 鼠 胚 胎 中 插入 一 个 人 类 同 源 基因 的 变 体 (能 导致 这 
种 疾病 的 茶 种 罕见 的 遗传 形式 ) 所 获得 的 。 一 些 医学 科学 家 们 正在 
研究 开发 其 他 模拟 阿尔 世 海 默 病 的 小 鼠 。 正 是 这 些 动物 令 日 前 的 研 
究 达 到 了 20 世纪 80 年 代 不 可 企及 的 水 平 。 所 以 , FEMKE PEL 
到 老鼠 并 想 操 起 家 伙 打 它们 的 时 候 ， 可 要 三 思 而 后 行 啊 。 这 些 狐 诈 
的 小 家 伙 的 同类 也 许 正在 为 拯救 你 的 生命 而 工作 着 呢 ! 
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佛罗里达 黑 鹏 因 高 度 近 亲 筑 殖 而 濒临 灭绝 ， 人们 引信 了 能 与 之 
交配 的 近亲 种 一 一 得 克 萨 斯 美洲 鹏 ， 才 拯救 了 它们 。 LERO 
HA (Larry W. Richardson) | 





15. 小 人 危 物种 
新 基因 抗击 物种 灭绝 


没有 人 知道 地 球 上 到 底 有 多 少 物种 。 哈佛 大 学 著名 的 生物 学 家 
E: O- 威尔逊 (E O. Wilson) 是 世界 上 最 有 资格 对 此 作出 佑 计 的 人 之 
一 。 他 推测 这 个 数字 在 1000 万 到 1 亿 之 间 。 然而 用 他 的 话说 : “我 
们 其 至 不 知道 最 接近 的 数量 级 。” 目 前 ,威尔逊 和 其 他 一 些 专 攻 于 此 
的 生物 学 家 估计 ， 人 类 已 知 的 物种 约 为 1400 万 个 。 因此 ， 据 这 些 世 
界 上 最 杰出 的 生物 学 家 估算 ， 人 类 不 过 对 全 世界 1% ~ 10% 的 现 有 物 
种 情况 有 个 模糊 的 认识 ， 而 对 大 部 分 物种 完全 不 了 解 。 

为 什么 会 这 样 呢 ? 有 两 个 原因 : 一 是 许多 物种 在 大 多 数 人 想象 不 
到 的 地 方 繁衍 生息 ， 比 如 土壤 、 深 海 以 及 森林 林 冠 一 尤其 是 正在 急 
剧 缩减 的 热带 雨林 的 林 冠 。 作为 一 种 生物 ， 人 类 是 庞大 的 ， 我 们 考 
虑 得 较 多 的 也 是 那些 经 常 同 我 们 打交道 的 其 他 大 型 物种 ， 比 如 农场 动 
物 、 花 园 植 物 、 在 屋子 周围 飞 来 飞 去 鸣 咬 着 的 小 鸟 ， 以 及 我 们 捕 到 的 
fA, 这 些 只 占 所 有 生物 的 很 小 一 部 分 。 热衷 于 观察 动 植物 的 业余 日 
然 爱好 者 能 鉴别 出 的 物种 也 许 不 超过 1000 个 。 大 多 数 物种 一 无 论 
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它们 的 准确 数量 是 多 少 一 一 都 非常 之 小 。 在 1400 万 个 已 知 物种 中 ， 
一 半 以 上 是 昆虫 、 蝴 蛛 、 蝇 蚂 或 者 其 他 具有 节 外 骨骼 的 同类 生物 一 一 
一 个 不 太 受 人 类 欢迎 的 群体 。 数量 上 仅 次 于 它们 的 是 显 花 植物 。 在 
我 们 未 曾 知晓 的 90% 一 99% 的 物种 中 ， 绝 大 部 分 是 微生物 ， 其 中 大 多 
数 是 我 们 看 不 见 的 丰富 多 样 的 细菌 。 

它们 很 重要 吗 ? 是 的 ， 毫 无 疑问 。 地 球 上 众多 的 生命 循环 都 要 依 
靠 它们 。 没有 昆虫 为 显 花 植物 传粉 ， 大 多 数 显 花 植物 会 很 快 灭绝 。 
细菌 和 其 他 土壤 生物 是 大 自然 的 再 生 者 ,它们 将 较 大 物种 的 尸体 分 
解 ， 重 新 组 成 了 不 断 被 磨 蚀 掉 的 表层 土壤 。 车 没有 它们 ， 就 会 导致 大 
MEIA. 更 具 讽刺 意味 的 是 ,我 们 正 是 从 少数 几 个 我 们 极为 了 解 
的 细菌 中 开发 出 许多 抗生素 来 抗击 其 他 细菌 所 引起 的 致命 感染 。 

我 们 有 充分 的 理由 认为 ， 随 着 不 断 增 长 的 人 口 侵蚀 着 热带 雨林 并 
对 各 种 水 域 造成 污染 ,每 年 有 几 千 甚至 可 能 几 万 个 物种 被 人 类 毁 掉 。 
推出 这 个 结论 的 逻辑 很 简单 。 举 个 例子 ， 几 乎 每 次 对 热带 雨林 的 细 
心 勘查 都 能 发 现 新 物种 。 对 大 多 数 昆虫 而 言 ， 这 些 是 它们 千 万 年 来 
在 极端 复杂 的 环境 下 为 自己 争取 到 的 一 小 块 生态 位 。 一 种 新 发 现 的 
昆虫 通常 只 能 在 一 个 特定 树种 的 特定 部 位 生存 ， 因 为 这 就 是 它们 能 找 
到 食物 来 源 的 生态 位 。 为 了 养活 更 多 的 人 类 家 庭 而 破坏 这 些 树木 来 
开垦 牧场 ， 那 些 靠 特定 树木 生存 的 物种 就 会 逐渐 消失 。 

由 于 尽职 的 野外 生物 学 家 和 优秀 的 业余 自然 爱好 者 会 发 现 昆虫 ， 
所 以 他 们 将 继续 扩充 昆虫 名 录 。 有 些 较 小 的 物种 对 人 类 自身 的 生存 
有 多 重要 ,我 们 还 一 无 所 知 ， 并 很 有 可 能 一 直 无 知 下 去 。 我 们 已 知 
约 1000 种 病毒 和 5000 种 细菌 ,这些 大 概 只 占 实际 多 样 性 的 1% 还 不 
到 。 它们 中 有 许多 可 能 寄生 在 昆虫 的 内 脏 中 ， 而 这 些 昆虫 在 第 三 世 
界 国 家 的 农民 为 了 养家 糊口 而 砍伐 特有 树种 时 ， 就 随 之 消失 了 。 这 
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些 病毒 和 细菌 甚至 在 被 人 类 认 知 之 前 就 已 灭绝 。 

我 们 能 为 探 救 这 些 濒危 物种 做 些 什么 呢 ? 最 好 的 方式 当然 是 不 要 
任 由 它们 灭绝 ,而 最 可 靠 的 途径 就 是 建立 大 型 保护 区 ， 让 大 型 物种 有 
足够 宽广 的 地 域 能 为 自己 的 生存 而 奋斗 。 世界 知名 的 野外 生物 学 家 
vb] (George Schaller) 在 这 方面 已 取得 了 前 所 未 有 的 成 功 。 在 游说 
政府 采取 措施 保护 生态 环境 的 多 次 经 历 中 ， 沙 勒 最 大 的 成 功 是 在 中 国 
取得 的 。 中 国政 府 最 近 决 定 对 内 蒙古 一 个 差不多 有 半 个 美国 东部 那 
么 大 的 地 域 进行 保护 ,使 之 免 于 遭受 人 类 发 展 的 破坏 。 但 是 , 很 多 
大 型 物种 近来 已 经 灭绝 了 ， 还 有 更 多 的 在 进化 危机 的 边缘 徘徊 。 对 
它们 来 说 ， 分 子 遗 传 学 和 生殖 生物 学 可 能 是 唯一 的 救兵 。 


ANERER EN SAEED 

在 大 型 动物 中 ， 究 竟 哪 一 种 是 最 濒危 的 ? E E r RZ ot R E 
mS it, (Cyanopsitta spixi) 。 这 种 亮 蓝 色 、 像 鹦鹉 一 样 的 马 类 ， 原 产 于 
巴西 。 1995 年 初 ， 地 球 上 仅 有 32 只 ,大 部 分 是 珍奇 鸟 类 爱好 者 的 
收藏 品 ， 已 知 只 有 一 只 为 野生 种 。 PREKRSHSRAMEAA, 
也 就 是 说 ， 肉 岛 和 雄 鸟 看 上 去 十 分 相似 。 自然 保护 工作 者 抱 着 将 这 
个 物种 从 灭绝 边缘 拯救 回来 的 愿望 ， 想 为 那 只 最 后 的 野生 鸟 提供 一 
个 配偶 ,但 他 们 不 知道 它 到 底 是 肉 性 还 是 雄性 。 近 距 离 观 察 过 这 只 
野生 鸟 行为 的 鸟 类 学 家 认为 它 是 雄性 ,但 不 十 分 确定 。 因为 这 是 该 
物种 中 仅 存 的 一 只 在 野外 长 大 的 成 员 ， 自然 保护 工作 者 极 不 愿意 冒 
着 伤害 它 的 危险 将 其 抓获 来 鉴定 性 别 。 分 子 生物 学 家 提供 了 一 种 
解决 办 法 。 

为 了 回答 这 个 问题 ， 牛 津 大 学 动物 学 系 的 格 里 菲 思 (Richard 
Griffiths) 和 蒂 瓦 里 (Bella Tiwari) 提出 了 一 种 以 微量 DNA (可 从 换 下 
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的 羽毛 顶端 部 分 提取 ) 来 鉴定 鸟 类 性 别 的 分 子 方法 。 与 人 类 相反 ， 
鸟 类 中 是 峻 性 具有 不 同 的 性 染色 体 。 人 类 女性 具有 两 条 X 染色 体 而 
男性 为 一 条 染色体 和 一 条 立 染 色 体 。 肉 鸟 有 一 条 W 染色 体 和 一 条 
Z 染 色 体 而 雄 鸟 为 两 条 Z 染 色 体 。 1993 年 ， 格 里 菲 思 和 蒂 瓦 里 分 离 
了 一 个 高 度 保守 的 基因 ( 称 为 C-W 基因 ) ， 该 基因 几乎 在 所 有 鸟 类 的 
W 染色 体 上 都 能 找到 ， 只 有 一 个 类 群 除 外 。 他 们 还 找到 了 第 二 个 关 
系 密切 的 鸟 类 基因 一 一 位 于 常 染色 体 上 的 C-2 基因 。 

他 们 必须 在 金刚 鹦 酌 身上 对 C-W 基因 的 特性 开展 更 多 研究 ， 以 建 
立 一 种 可 以 确定 最 后 的 野生 斯 皮 克 氏 金刚 鹦鹉 性 别 的 DNA 测试 方法 。 
为 了 帮助 他 们 ， 一 家 名 叫 Stratagene 的 公司 利用 来 自 斯 皮 克 氏 金刚 鹦 囊 
的 近亲 一 一 非 濒危 的 紫 蓝 金刚 鹦 逢 的 DNA， 构 建 了 一 个 基因 组 文库 。 
基因 组 文库 只 不 过 是 一 些 菌落 的 集合 ， 每 个 菌落 都 包含 一 个 生物 全 套 
基因 中 一 小 部 分 被 切 碎 的 DNA。 这 些 菌落 就 像 一 个 个 上 了 锁 的 小 书 
架 , 在 研究 者 使 用 信息 之 前 保护 着 它们 。 与 普通 图 书馆 不 同 的 是 ， 
基因 组 文库 中 的 “ 书 ” 没 有 卡片 目录 。 幸运 的 是 ， 分 子 生 物 学 家 们 
有 办 法 能 快速 浏览 该 文库 并 找到 想 要 的 “ 书 ” (基因 ) 。 

格 里 菲 思 和 蒂 瓦 里 用 鸡 的 CW 基因 作为 探 针 去 寻找 它们 在 紫 蓝 
SNIS DNA 中 的 对 等 基因 。 然后 ， 他 们 扩 增 了 一 - 段 来 自 斯 皮 克 民 
ZRIN CWA C-2 基因 的 DNA 序列 (104 个 碱 基 对 长 ) 。 这 些 
序列 间 只 有 几 个 核 蔡 酸 的 差异 ,但 足以 区 分 它们 。 C-W 基因 中 包含 
一 个 酶 切 位 点 ， 能 被 一 个 特殊 的 酶 直接 切 成 两 个 不 同 长 度 的 片段 ,而 
Z 染色 体 上 却 没 有 可 比较 的 序列 。 由 于 雌性 和 雄性 斯 皮 克 氏 金刚 网 
HBT BG) C-2 EAEN, WEERA ZR LP C-2 基因 ， 
所 以 其 表达 与 性 别 无 关 。 只 有 上 肉 乌 才 会 有 C-W 基因 的 DNA, THES 
由 于 没有 W 染色 体 所 以 并 无 CW 基因 存在 的 迹象。 
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野外 生物 学 家 花 了 两 年 时 间 才 收 集 到 那 只 野生 斯 皮 克 氏 金刚 鹦鹉 
换 下 的 3 片 羽 毛 。 格 里 菲 恩 和 蒂 瓦 里 从 一 片 来 之 不 易 的 羽毛 顶端 提 
取出 了 DNA， 并 将 其 与 来 自 5 只 已 知性 别 的 家 养 斯 皮 克 氏 金刚 鹦 鹭 的 
DNA 进行 比较 。 对 已 知 雄 鸟 的 所 有 测试 结果 都 只 有 单一 的 DNA 条 
带 ， 对 野生 鸟 进 行 的 测试 也 是 同样 的 结果 它 是 雄性 。 

自然 保护 工作 者 们 耗费 5 年 训练 一 只 被 捕获 的 峻 性 斯 皮 克 氏 金刚 
网 吏 在 野外 生存 ， 教 导 它 如 何 寻 更 和 习惯 吃 天 然 食物 ， 希 望 能 有 所 成 
效 。 1995 年 未 ,他 们 将 这 只 肉 鹦 殉 放 到 了 从 林 中 ， 那 里 离 可 能 成 为 它 
配偶 的 雁 斯 皮 克 氏 金刚 贱 吏 不 到 100 码 。 我 希望 这 个 故事 能 有 一 个 贺 
满 的 结局 ， 但 事与愿违 。 不 到 一 周 时 间 , GX RRR LT, ni 
认定 其 已 死亡 。 所 幸 有 一 个 鼓舞 人 心 的 进展 ， 当 地 的 人 们 被 这 项 抒 
救 行动 所 打动 ， 他 们 一 改 数 十 年 来 破坏 斯 皮 克 氏 人 金刚 婴 岗 栖息 地 的 江 
习 ， 开 始 同 自然 保护 工作 者 们 一 起 工作 。 由 于 实行 了 人 工 繁殖 计 
划 ， 现 在 有 39 只 甚至 更 多 的 斯 皮 克 氏 金刚 鹦 吏 将 要 被 放 归 野外 。 


动物 园 中 的 DNA 测试 

世界 上 许多 的 动物 园 现 在 都 请 求 分 子 遗传 学 家 帮 他 们 重新 评估 繁 
育 计 划 来 保护 濒危 物种 。 有 时 候 这 会 带 来 一 些 令 人 意外 的 发 现 ， 也 
会 引发 激烈 的 论战 。 为 什么 ? 因为 得 到 建 群 种 源 既 困难 又 昂贵 ， 而 
和 且 如 果 一 个 动物 园 购买 一 种 动物 后 不 久 却 发 现 它 和 原先 认为 的 不 一 
涯 那么 就 不 能 用 它 来 繁育 了 。 1995 年 ， 亚 特 兰 大 动物 园 园 长 特 
里 . 梅 普尔 斯 (Terry Maples) 博 寸 ， 中 止 了 一 对 珍贵 的 苏门答腊 虎 的 
繁育 计划 ， 央 为 测试 表明 他 购买 的 可 能 是 苏门答腊 虎 同 非 濒危 的 孟加拉 
虎 的 野生 杂交 后 代 。 在 1995 年 美国 科学 促进 会 (American Association 


for the Advancement of Science) 年 会 上 上 ， 梅 普尔 斯 指出 ,苏门答腊 虎 
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已 经 被 苗 加 拉 虎 的 基因 “污染 ”了 。 那么 这 种 交配 会 得 到 什么 样 的 
后 代 呢 ? 根据 进化 生物 学 家 们 的 标准 ， 如 果 苏 门 答 腊 虎 和 和 孟加拉 虎 自 
由 地 (即使 很 少 发 生 ) 在 野外 繁殖 ， 它 们 就 是 同一 物种 的 成 员 。 梅 
普 斯 博士 为 什么 要 中 止 这 项 繁育 计划 呢 ? 谁 又 能 对 定义 物种 的 界线 以 
及 一 个 值得 保护 的 亚 种 (或 者 地 方 变 种 ) 的 构成 给 出 定论 呢 ? 

印度 是 正在 减少 的 亚洲 狮 和 西伯 利 亚 虎 的 原 产地 。 人 们 对 印度 
次 大 陆 的 最 后 350 头 亚洲 狮 (大 部 分 生活 在 印度 古 吉 拉 特 的 吉尔 国 
家 公园 ) 中 的 28 头 进行 了 DNA 分 析 ， 近 期 传 来 了 好 消息 : 种 群 显示 
出 充足 的 遗传 多 样 性 使 它们 有 机 会 继续 生存 下 去 。 而 对 两 头 野生 印 
度 虎 作 DNA 分 析 的 结果 却 不 容 乐观 。 研究 者 发 现 它们 所 携带 的 基 
因 变 异 只 在 西伯 利 亚 虎 中 才 有 ， 这 就 意味 着 这 两 个 “物种 ” 现 已 在 
野外 交配 了 。 由 于 西伯 利 亚 虎 较 多 , 数 代 之 后 ， 野 生 印 度 虎 很 可 能 
被 一 种 更 接近 于 西伯 利 亚 虎 的 变型 所 替代 ， 几 十 年 后 ， 就 再 也 没有 
印度 虎 存在 了 。 

在 印度 尼 西 亚 两 个 一 度 仅 隔 50 英里 海洋 的 大 岛 一 一 苏门答腊 岛 
和 婆罗 洲 上 的 森林 中 ,生活 着 约 1 万 只 猩猩 。 在 马来西亚 ，“ 猩 猩 ” 
这 个 词 是 “森林 之 人 ”的 意思 ,这 是 数 千年 来 人 与 猩猩 亲密 接触 的 反 
映 。 直到 一 个 世纪 前 ， 印 度 尼 西 亚 人 一 直 都 将 这 些 猿 猴 视 为 原始 人 
类 的 亲戚 ,这 种 民间 说 法 很 容易 理解 ,尤其 是 对 那些 长 期 观察 猩猩 的 
人 来 说 更 是 如 此 。 它们 并 不 止 是 外 形 与 我 们 颇 为 相似 ， 还 有 一 些 行 
为 举止 同 我 们 很 像 。 猩猩 也 很 聪明 ， 比 如 它们 具备 学 习 初 步 手 语 的 
能 力 。 灵 长 类 动物 学 家 们 宣称 他 们 已 经 教会 了 一 只 猩猩 执行 一 些 复 
杂 的 任务 ， 如 开锁 、 划 船 以 及 做 薄 前 饼 等 等 。 

20 年 前 ， 出 于 对 不 断 增 长 的 人 口 持续 破坏 动物 栖息 地 的 担忧 ， 印 
度 尼 西亚 政府 和 美国 动物 园 联盟 设立 了 紧急 繁殖 项 目 。 当时 ， 人 们 认 
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为 婆罗 洲 与 苏门答腊 岛 的 猩猩 间 的 区 别 微不足道 ， 至 多 也 就 被 认为 是 
两 个 亚 种 ， 所 以 强制 杂交 也 能 被 接受 。 这 在 很 大 程度 上 是 由 于 人 们 认 
为 这 两 个 岛 在 不 到 10 万 年 (大 概 只 有 2 万 年 ) 前 是 同一 个 大 咏 。 保护 
动物 学 家 推测 没有 足够 的 时 间 让 它们 进化 出 很 多 截然 不 同 的 遗传 差 
异 。 此 外 ， 人 类 在 岛 之 闻 转 运 小 猩猩 一 一 通常 被 作为 宠物 一 一 的 历史 
已 有 几 百 年 了 ,表明 这 两 类 猩猩 直到 最 近 仍 能 继续 交配 。 

在 美国 ， 目 前 有 约 80 RIS RRM ES Wee at. E 
们 已 绝育 或 受 长 期 的 生育 控制 。 对 两 个 岛 的 猩猩 的 DNA 比较 分 析 显 
示 ， 它们 在 遗传 水 平 上 的 差 蜡 远 比 基 于 体格 和 行为 不 同 所 得 到 的 差异 
要 大 得 多 。 富有 经 验 的 观察 者 能 够 指出 某 只 成 年 雄 猩 猩 属于 哪个 
岛 ， 但 没 人 能 够 准确 指出 成 年 瞧 猩 猩 的 来 历 。 婆罗 洲 的 雄 猩 猩 脸 比 
较 圆 ， 毛色 更 黑 ， 而 苏门答腊 岛 的 雄 猩猩 毛 较 红 并 更 卷 则 一 些 。 从 
遗传 学 角度 看 ， 它 们 之 间 的 差异 非常 显著 。 在 一 个 亚 种 中 ,2 号 染色 
体 (在 每 个 物种 中 ,染色体 的 顺序 都 是 按照 长 度 排列 的 ， 最 长 的 被 指 
定 为 1 号 ) 的 一 部 分 可 以 转化 成 另 一 种 的 可 比 形式 。 染色 体 倒 位 现 
象 (染色 体 上 一 大 块 DNA 断 裂 出 ， 翻 转 后 与 剩余 的 染色 体重 新 连接 
起 来 ) 比较 常见 。 检测 亲缘 关系 密切 的 物种 间 染 色 体 在 数目 和 形态 
上 的 差异 一 一 因为 它们 能 在 显微镜 下 被 辨别 一 一 是 最 早 用 来 寻找 进化 
分 歧 度 的 方法 之 一 。 在 染色 体 水 平 上 ， 两 个 猩猩 亚 种 之 间 的 差异 比 
虎 与 狮 之 间 的 差异 还 要 大 。 研究 者 对 一 些 关 键 蛋 白质 进行 细致 研究 
后 发 现 ,它们 的 氨基 酸 序列 具有 显著 差异 。 这 些 事实 让 许多 科学 家 
坚持 认为 ， 这 些 猩 猩 属于 两 个 截然 不 同 的 物种 。 

通过 对 来 自 这 两 类 猩猩 的 线粒体 DNA 样本 进行 悉心 比较 ,科学 
家 们 得 出 结论 ， 序列 上 的 差异 之 大 足以 表明 它们 至 少 在 2 万 年 前 (还 
有 可 能 是 几 十 万 年 前 ) 就 开始 分 化 了 。 如 果 正 确 的 话 ， 表 明 早 在 两 
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个 岛 被 海洋 分 隔 之 前 ， 两 类 猩猩 间 就 已 经 存在 生殖 隔离 了 。 这 就 意 
味 着 必然 有 其 他 外 力 在 发 挥 作用 ， 如 果真 是 如 此 ， 这 将 是 支持 它们 为 
两 个 不 同 物种 的 有 力 论据 。 但 人 们 的 观点 并 未 完全 统一 ， 加 拿 大 大 
不 列 颠 哥伦比亚 省 的 西蒙 . 弗 雷 泽 大 学 遗传 学 家 缪 尔 (Cam Muir) 博 
士 对 5 个 猩猩 基因 的 精确 核 音 酸 序列 进行 研究 后 认为 ， 两 类 猩猩 的 亲 
缘 关 系 非常 近 ,， 不 能 将 它们 分 为 两 个 物种 。 

我 们 所 面 对 的 状况 非常 奇怪 。 过 去 30 年 来 ,我 们 认为 苏门答腊 
岛 和 婆罗 洲 上 的 猩猩 之 间 的 差异 并 不 比 日 本 人 和 瑞典 人 之 间 的 差别 
大 。 当 意 识 到 它们 正 处 于 灭绝 边缘 时 ， 动物园 就 让 出 生 于 不 同 岛 上 
的 猩猩 的 后 裔 交配 。 而 现在 根据 DNA 研 究 ， 一 些 动物 学 家 觉得 他 们 
创造 出 的 是 一 个 杂交 种 一 即使 自然 界 中 真有 该 物种 存在 ， 也 从 来 没 
有 捕获 过 ,而 且 该 物种 也 应 该 没有 生殖 能 力 。 一 些 科学 家 认为 这 是 
“ 灵 长 类 种 族 主义 ”的 一 种 形式 ， 这 不 禁 让 人 想起 了 19 世纪 的 成 见 ， 
当时 还 创建 出 了 一 种 认为 北欧 人 最 高 贵 的 人 种 学 。 至 少 ,这些 不 育 
猩猩 是 人 们 为 了 防止 其 灭绝 所 作 和 努力 的 奇异 结果 。 

事实 上 ， 并 没有 确定 的 方法 可 以 说 清 两 个 亲缘 关系 很 近 的 变种 属 
于 一 个 还 是 两 个 物种 。 在 野外 ， 关 键 标准 在 于 生殖 行为 。 这 个 动物 
会 与 娜 一 个 动物 交配 ? 即便 在 这 点 上 ， 边 界 也 很 模糊 。 这 要 视 情 况 
而 定 ， 动 物 几 乎 总 是 与 它 自己 的 同类 动物 交配 ,也 有 可 能 会 有 些 偏 离 
而 与 亲缘 关系 很 近 的 物种 交配 (就 像 印度 虎 事例 一 样 ) 。 我 们 对 猩 
猩 的 DNA 知 之 甚 少 ,， 肯定 远 少 于 我 们 对 其 身体 和 行为 的 了 解 。 我 们 
一 定 要 谨慎 一 点 ,不 要 过 分 高 估 DNA 差异 的 重要 性 ， 也 许 某 一 天 ， 
我 们 会 发 现 它 并 没 我 们 现在 所 认为 的 那么 有 意义 。 人 们 想 知 道 的 
是 ， 住 在 华盛顿 国家 动物 园 的 33 岁 的 杂交 猩猩 阿 杰 赫 (Atjeh) 是 不 
是 有 朝 一 日 能 要 回 它 被 手术 切除 的 输精管 。 
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BUD BARA 

佛罗里达 黑 豹 (P. concolor coryi) 也 许 是 世界 上 最 濒危 的 猫 科 亚 
种 。 由 于 被 它们 唯一 的 天 敌 一 一 人 类 所 包围 ， 到 1967 年 这 种 灰色 的 
大 型 猫 科 动 物 仅 在 南 佛 罗 里 达州 的 大 柏树 国家 自然 保护 区 还 存 有 30 
Kk, 它们 正在 灭绝 的 悬崖 边 摇 摇 欲 附 。 许多 世代 以 来 ， 几乎 所 有 的 
幼 兽 都 已 经 是 遗传 上 的 近亲 (往往 是 同胞 兄弟 姐妹 ) 彼此 交配 产 下 的 
后 代 。 任何 为 其 中 一 头 检 查 过 身体 的 兽医 都 发 现 这 种 近亲 繁殖 导致 
的 恶果 十 分 明显 。 除了 那些 诸如 尾巴 扭 结 和 倒 毛 等 无 害 特征 之 外 ， 
几乎 所 有 的 成 年 雄 葛 都 患 有 隐 尝 证， 这 是 一 种 遗传 缺陷 ,表现 为 一 例 
的 或 两 侧 符 丸 未 降 入 阴 圳 ， 这 会 降低 它们 的 生育 能 力 。 约 有 80% 的 
幼 兽 心脏 有 杂音 ,近来 它们 中 已 有 3 头 死 于 房间 隔 缺 损 (心脏 上 部 左 
右 心房 之 间 的 壁 上 有 和 孔 ) 。 几乎 所 有 佛罗里达 黑 豹 都 受 寄 生 虫 感 
染 ， 这 也 许 是 由 于 其 免疫 系统 先天 不 是 所 致 。 

佛罗里达 黑 豹 的 困境 甚至 比 猩猩 的 情况 更 令 人 绝望 。 1992 年 ， 
国际 自然 保护 联盟 (World Conservation Union) 告 诚 人 们 ， 除 非 能 坚持 
不 懈 地 为 增加 该 物种 的 数量 而 努力 ， 否 则 不 到 2055 年 它 就 会 灭绝 。 
1995 年 ， 美 国内 政 部 对 此 作出 了 响应 ， 他 们 与 得 克 萨 斯 州 当 局 、 佛 多 
里 达州 鱼 类 和 野生 动物 保护 委员 会 一 起 ,捕获 了 8 头 峻 性 得 克 陕 斯 美 
洲 鹏 并 令 它们 在 大 柏树 沼泽 地 安居 下 来 。 动物 学 家 之 所 以 选择 这 种 
近亲 亚 种 ， 是 因为 直到 约 150 年 前 为 止 , 它 的 天 然 栖 息 地 一 直 与 佛 罗 
里 达 黑 豹 有 重合 。 如 果 它 们 能 在 这 些 尚 存 的 雄性 佛罗里达 黑 豹 中 找 
到 配偶 ， 它 们 的 后 代 则 能 为 这 个 高 度 近 亲 繁 殖 的 群体 带 来 迫切 需要 的 
新 基因 。 如 果 没 有 两 个 亲本 之 间 的 遗传 冲击 ， 很 少 有 近亲 繁殖 的 动 
物 能 完全 活 下 来 。 

起 初 , 这 项 拯救 措施 看 似 会 失败 。 因为 在 这 8 KMET, MI 
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克 萨 斯 州 西部 干旱 环境 中 迁 来 的 3 头 死 了 。 不 过 余下 的 5 头 却 成 功 
地 找到 了 配偶 ， 并 生 下 了 17 READS. 许多 小 豹 息 也 已 繁殖 
了 后 代 ， 有 的 是 与 得 克 萨 斯 美洲 豹 交配， 有 的 是 与 来 自 其 他 4 头 佛 罗 
里 达 黑 豹 妈妈 的 杂交 后 代 交 配 。 1999 年 未 ,动物 学 家 们 估计 大 柏树 
沼泽 地 成 年 黑 豹 和 幼 豹 的 总 数 已 经 增加 到 了 50 至 70 头 , 而 且 看 上 去 
很 快 就 会 再 现 一 个 充满 旺盛 繁殖 力 的 种 群 。 

进化 纯化 论 者 再 次 开始 择 击 说 ， 即 使 这 两 个 亚 种 交配 进展 良好 并 
将 这 个 美洲 豹 种群 扩 张 的 话 ， 这 项 计划 也 不 算是 拯救 了 佛罗里达 黑 
豹 ， 而 是 在 南 佛罗里达 州 创造 出 了 一 种 新 的 大 型 猫 科 动物 。 肯塔基 
大 学 林学 助理 教授 梅 尔 (David Machr) 曾经 领导 过 拯救 工作 ， 用 他 的 
话 来 说 ， 杂 交 种 “正在 不 受 控制 地 急剧 增加 ”。 他 认为 ， 如 果 该 状 
况 再 持续 几 年 ， 佛 罗 里 达 黑 豹 与 众 不 同 的 外 形 特征 将 会 从 此 消失 。 
世界 猫 科 动物 遗传 学 权威 之 一 的 斯 蒂 芬 奥 布 赖 恩 博士 坚决 不 同意 这 
个 看 法 。 他 发 现 分 布 纵 贯 南北 美洲 的 各 种 各 样 的 美洲 豹 亚 种 ( 按 地 
区 分 有 山 狮 、 美 洲 狼 、 山 猫 、 黑 豹 ) 都 在 近亲 繁殖 。 在 人 类 侵占 黑 
欧 栖 息 地 并 将 它们 困 在 更 小 地 域 之 前 ,佛罗里达 黑 鹏 经常 会同 姐妹 亚 
种 的 成 员 交 配 。 事实 上 , 佛罗里达 黑 豹 的 一 些 与 众 不 同 的 特征 也 许 
是 在 被 困 于 大 柏树 沼泽 地 之 后 才 形 成 的 。 

自然 保护 工作 者 们 希望 能 重建 佛罗里达 州 的 黑 鹏 种群， 将 其 数量 
提高 到 500 头 并 扩大 种 群 活动 范围 。 毫 无 疑问 ， 随 着 一 些 大 型 猫 科 
动物 扩大 其 活动 区 域 , 生活 在 那些 地 区 的 人 们 将 会 提出 抗议 。 如 果 
其 种 群 数量 始终 在 500 头 以 下 并 在 地 理 上 一 直 限 制 于 目前 范围 内 的 
话 ， 为 了 抵消 近亲 繁殖 的 破坏 性 影响 ， 自 然 保护 工作 者 们 将 不 得 不 每 
10 年 就 引进 新 的 动物 。 

猜 豹 是 世界 上 跑 得 最 快 的 陆地 动物 ， 一 度 也 如 现在 的 佛罗里达 黑 
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鹊 一 样 濒临 灭绝 。 DNA 研究 表明 ， 该 物种 曾 遭 遇 过 进化 瓶颈 ， 这 就 
意味 者 目前 世界 上 所 有 的 猎豹 动物 都 是 近亲 。 对 这 些 大 型 猫 科 动 物 
间 遗 传 变 异 的 研究 显示 ,它们 的 遗传 多 样 性 低 于 10% 一 一 小 于 一 个 物 
种 的 期 望 值 。 猎豹 的 近亲 繁殖 程度 高 到 能 在 它们 中 任意 两 个 之 间 进 
行 皮肤 移植 一 一 说 明了 免疫 上 的 同一 性 ! 这 也 意味 着 这 个 物种 正身 处 
被 病毒 或 者 其 他 感染 一 举 毁 灭 的 危险 之 中 。 EKE, 3849H BIE 
到 猫 传 染 性 腹膜 炎 病 毒 的 威胁 。 感染 该 病毒 的 家 猫 只 在 吴 体 某 些 部 
位 出 现 轻微 症状 。 但 对 猎豹 而 言 ， 这 种 病毒 就 是 致命 的 ， 被 感染 的 
猎豹 都 会 产生 严重 症状 并 有 60% 死亡 。 不 幸 的 是 ， 在 地 球 上 很 少 有 
地 方 能 让 猎豹 在 那里 如 佛罗里达 黑 鹏 一样 重 建 一 个 天 然 种 群 。 大 型 
动物 园 正 在 尝试 人 工 繁殖 猎豹 ,但 收效 其 微 。 也 许 21 世纪 的 茶 一 
天 ,我 们 将 用 同 现在 繁殖 佛罗里达 黑 鹏 一样 的 强度 开始 实施 猎豹 繁殖 
计划 ， 否则 ,这 种 奇妙 的 动物 将 从 地 球 上 消失 。 

人 们 将 美洲 鸣 稚 从 灭绝 边缘 挽救 回来 的 工作 预示 着 对 佛罗里达 黑 
鹏 的 拯救 也 能 成 功 。 1941 年 ， 世 界 上 仅 存 22 RS. 自从 人 
类 开始 对 其 不 断 地 关注 和 介入 起 一 一 很 大 程度 上 是 通过 总 部 设 在 威 斯 
康 星 州 巴 拉 布 的 国际 鹤 类 基金 会 的 努力 一 一 其 种 群 数量 已 增加 到 了 
240 只 。 DNA 测试 很 快 将 在 重建 鸣 锥 种 群 的 后 续 工 作 上 发 挥 重 要 作 
用 。 自然 保护 工作 者 们 打算 对 年 轻 的 成 年 鸣 稚 进行 DNA 分 析 ， 并 为 
将 其 后 代 的 遗传 多 样 性 提高 到 最 大 限度 而 人 为 安排 交配 。 这 样 就 能 
提高 其 存活 率 ， 并 构建 一 个 更 有 活力 的 种 群 。 

为 什么 要 去 抒 救 濒危 灵 长 类 动物 、 猫 科 动 物 、 鸟 类 ， 以 及 一 些 与 
我 们 亲缘 关系 较 远 的 动物 呢 ? 如 果 对 生命 的 崇敬 之 情 以 及 对 大 目 然 的 
欣赏 之 意 还 不 足以 劝 动 那 些 想 推 平 天 堂 建造 停车 场 的 怀疑 论 者 ， 那么 
现在 还 有 一 个 更 有 说 服 力 的 理由 。 全 世界 的 生物 群 (所 有 生物 的 总 
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AM) 包含 着 丰 寓 的 DNA 信 息 ， 如 果 我 们 能 保护 、 研 究 这 些 信息 ， 并 对 
它们 有 所 了 解 ， 它们 就 能 为 我 们 提供 令 人 目不暇接 的 疾病 新 知识 ， 以 
及 能 对 抗 不 断 折磨 着 人 类 的 传染 病 的 有 效 新 药 。 有 一 些 物种 ， 如 同 
那些 生活 在 巴西 热带 雨林 林 冠 中 有 限 地 域 的 昆虫 一 样 ， 看 似 无 关 紧 
要 ， 但 每 当 它 们 的 进化 之 光 罕 然 熄灭 之 时 , 我 们 也 许 就 丧失 了 一 次 寻 
找 抗击 癌症 或 者 艾滋 病 的 绝 好 药物 的 机 会 。 全 世界 使 用 最 多 的 10 种 
处 方药 物 中 ， 有 9 种 来 自 自然 资源 。 

14 世纪 的 欧洲 因 黑 死 病 死亡 的 人 数 超过 了 欧洲 总 人 口 的 14。 梅 
毒 逐渐 被 控制 之 前 ， 曾 于 16 世纪 葛 延 全 球 ， 欧 洲 和 亚洲 有 数 百 万 人 
因此 死亡 。 被 探险 家 带 到 美洲 和 波利尼西亚 的 麻疹 和 天 花 ， 也 曾 夺 
走 了 千 百 万 人 的 生命 。 到 了 19 世纪 ， 被 称 为 “ 白 死 病 ” 的 肺结核 曾 
是 导致 大 西洋 两 岸 成 年 人 死亡 的 首要 原因 。 虽然 我 们 并 不 知道 这 些 
数 不 清 的 冶 疫 是 什么 , 但 几 千 年 来 , 它们 令 大 量 的 动 植物 物种 灭绝 。 
我 觉得 在 所 有 生物 的 基因 组 中 ,一 定 隐藏 着 能 够 揭示 为 什么 一 些 个 体 
能 够 幸免 于 难 并 重建 种 群 的 分 子 秘密 。 这 些 数据 能 提供 一 些 遗 传 信 
息 ， 而 这 些 信息 就 是 我 们 用 以 应 对 将 来 的 类 似 新 疾病 攻击 的 “ 武 
器 ”。 一 个 引 人 注 目的 例子 就 是 ， 研究 发 现 有 一 小 部 分 人 携带 一 个 
变异 基因 ， 因 而 对 艾滋 病毒 具有 高 度 抵御 能 力 。 

制药 工业 一 直 在 筛选 无 数 来 自 自 然 界 的 化 合 物 ， 其 中 有 些 会 成 
为 举足轻重 的 新 药 。 但 它们 甚至 连 生物 多 样 性 的 皮毛 都 还 未 触及 。 
尽管 目前 人 们 对 用 构建 结构 的 方法 ( 称 为 组 合 化 学 ) 生产 重要 的 新 
化 合 物 来 治疗 疾病 相当 感 兴趣 ,但 无 视 自 然 界 中 蕴藏 的 财 宦 是 不 明 
智 的 。 萨 满 制药 公司 (Shaman Pharmaceutical) 是 加 利 福 尼 亚 州 的 一 
个 小 型 植物 药 开 发 公司 ， 像 这 样 的 一 些 公 司 就 找到 了 正确 的 途径 。 
他 们 的 科学 家 们 正在 尝试 利用 人 们 对 地 方 常 用 药物 的 知识 来 寻找 和 
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要 的 新 化 合 物 。 

通过 研究 我 们 想 要 保护 的 生物 的 基因 组 也 能 为 我 们 解 开 许多 奥 
秘 。 近来 发 现 , 加利福尼亚 州 的 某 种 野生 品系 的 小 鼠 对 一 种 严重 侵 
染 其 他 品系 小 鼠 的 病毒 感染 具有 相当 高 的 抗 性 。 进一步 研究 表明 ， 
这 个 具 抗 性 品系 曾 成 功 地 将 这 个 病毒 DNA 的 一 部 分 整合 到 了 自己 的 
基因 组 中 ， 从 而 基本 获得 免疫 力 。 与 我 们 基因 组 中 300 万 个 DNA BH 
基 对 一 样 多 的 ， 也 许 是 来 自 病毒 的 “基因 化 石 ”， 这 些 病毒 自 1000 万 
年 前 出 现 以 来 就 一 直 侵 染 着 人 类 或 灵 长 类 动物 。 也 许 , 研究 人 类 
DNA 序列 能 帮助 我 们 回顾 人 类 同 病 毒 及 细菌 持续 1000 万 年 的 艰苦 搞 
争 的 历史 ， 而 阻挡 未 来 瘟疫 扩散 的 秘密 可 能 正 昔 藏 其 中 。 | 
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5 只 克隆 狂乱: 米利 耶 (Milie) 、 克 丽 斯 塔 (Christa) 、 亚 历 克 西 斯 (Alexis) 、 卡 雷 尔 
(Carrel) 和 多 特 康 姆 (Dotcom) . * 它们 是 由 药 用 蛋白 质 有 限 公 司 的 科学 家 们 创造 
出 来 的 。 (感谢 药 用 和 蛋白质 有 限 公司 提供 图 片 ) 


” 科学 家 们 为 这 5 只 小 猪 起 的 名 字 别 具 意 义 。 米利 耶 表 示 新 千年 ， 克 丽 斯 塔 用 以 纪 
念 1967 年 进行 首 例 人 心脏 移植 手术 的 外 科 医 生 克 利 斯 带 安 巴 纳 德 (Christian Barnard) ; 亚 
历 克 西 斯 和 卡 雷 尔 是 根据 诺 贝尔 奖 得 主 、 器官 移植 先驱 亚 历 克 西 斯 : 卡 雷 尔 (Alexis Car 
rel) 的 名 字 而 起 的 ， 而 多 特 康 姆 就 是 全 球 闻名 的 .com。 一 一 译 者 





16. 并 种 移植 
BN) aor B TRL AE 


最 艰苦 的 等 待 

在 美国 和 欧洲 ， 外 科 移 植 工作 组 每 年 都 会 挽救 很 多 人 的 生命 ， 然 
而 ,在 等 竺 捐赠 心脏 、 肺 、 肝 或 肾 的 过 程 中 死去 的 人 数 也 在 逐年 地 增 
MM, 1990 一 1995 4, 美国 平均 每 年 仅 有 4835 人 在 死 后 捐献 出 目 己 的 
器 官 ， 这 大 约 相 当 于 当年 死去 的 人 数 的 1/500, 绝 大 多 数 情 况 下 ， 捐 
献 者 是 那些 因 头 部 创伤 性 损伤 而 死亡 的 年 轻 人 ,他 们 每 人 能 够 提供 阁 
干 个 器 官 。 1994 年 ， 美国 死亡 的 5000 人 提供 了 18 000 个 移植 手术 所 
Ta Hat E o 

1996 Æ, RTI RECARTE FERI, He Aas BA 
Be IC UL PEP E H SRS EA 48 000 A eh MARA ae 
官 ， 他 们 中 约 有 33 000 AREFE, 这些 数 字 还 远 还 小 于 真正 的 需求 
E. 一 些 心脏 病 学 家 估计 大 约 50 000 人 患 有 严重 的 心脏 疾病 ,这些 
人 如 果 有 捐献 器 官 就 应 当 接 受 移植 。 更 为 残酷 的 是 ， 这些 名 单 上 的 
人 (尤其 是 许多 排 在 前 面 的 人 ) 尽管 没有 多 少 机 会 ， 但 却 硕 望 命运 杀 
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SORA, 这样 他 们 自己 的 生命 就 有 可 能 得 以 延续 。 在 美国 ， 这 个 
名 单 中 每 年 就 有 3000 多 人 在 等 待 捐献 器 官 的 过 程 中 死去 。 

几乎 每 一 个 按 第 规 进行 移植 手术 的 国家 都 存在 严重 的 尸体 嚣 官 来 
源 不 足 的 现象 。 例如 ，1995 年 英国 有 1003 个 尸体 来 源 的 器 官 可 用 于 
SEER (包括 从 外 国 进口 的 36 个) 。 AM, SEER, 在 英国 移 
植 支持 服务 局 (United Kingdom Transplant Support Service Authority) 的 
等 候 名 单 上 就 有 6133 名 和 患 者， 由 于 列 人 这 一 名 单 的 标准 与 美国 相 比 
要 严格 得 多 ， 因 而 这 个 数字 可 能 低估 了 真正 的 需求 量 。 1995F, X 
国 仅 有 3679 人 死 于 交通 事故 ，5235 人 ( 少 于 1970 年 的 1/3) FEF Mae 

( 仅 次 于 外 伤 的 第 二 大 器 官 来 源 ) 。 

随 着 我 们 寿命 延长 以 及 医生 们 学 会 了 怎样 更 好 地 治疗 慢性 心脏 病 
及 肾 、 肝 、 肺 病 ， 所 以 因 休 克 导 致 的 死亡 数量 持续 下 降 。 由 于 高 速 
公路 安全 性 的 提高 ， 与 酿酒 相 关 的 交通 事故 下 降 ， 以 及 更 多 的 骑 和 车 人 
佩戴 头盔 ， 我 们 可 以 肯定 ， 等 候 尸 体 来 源 器 官 的 名 单 会 继续 增加 。 


这 个 领域 是 如 何 发 展 的 

我 们 期 望 有 一 天 能 利用 动物 作为 器 官 供 体 的 历史 比 起 移植 手术 本 喘 
还 要 久远 。 在 纽约 洛克 菲 勒 大 学 工作 的 卡 雷 尔 (Alexis Carrell) 曾 因 其 在 
细胞 培养 方面 的 先驱 性 工作 而 获得 1912 年 度 的 诺 贝 尔 奖 。 他 人 花费 多 年 时 
闻 淮 试 从 一 个 动物 向 另 一 种 动物 移植 器 官 和 肢体 ， 但 未 获 成 功 。 据说 , 他 
的 研究 启发 威 尔 斯 (H. G. Wels) 创作 了 小 说 GE RE) (The Island of 
Dr. Moreau) ， 小 说 讲述 了 一 位 声名 显赫 的 外 科 医 生发 现 创造 动物 与 人 的 
杂 合 体 怪物 的 方法 后 ,将 自己 流放 到 一 个 太平 洋 小 岛 上 的 故事 。 

虽然 没有 经 验 可 借鉴 ， 但 是 医生 们 不 忍 看 到 绝望 的 病人 在 上 自己 面 
前 死去 。 第 二 次 世界 大 战 后， 一 个 外 科 医 生 工 作 组 开始 在 动物 身上 
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HA Bt (特别 是 肾脏 ) ， 他 们 经 常用 狗 作 模型 。 起 初 的 10 
年 ， 他 们 主要 致力 于 了 解 器 官 不 相 容 问题 的 关键 点 ， 现 在 回想 起 来 ， 
某 些 进行 科学 研究 的 内 科 医 生 和 尝试 了 一 些 如 威 尔 斯 的 想象 一 样 疯 狂 
(有 些 人 认为 是 思春 ) 的 手术 ,少数 实验 还 取得 了 一 定 进 展 。 1964 
年 ,一 名 美国 外 科 医 生 进行 了 第 一 例 异 种 移植 手术 (这 个 术语 是 指 从 
一 个 物种 到 另 一 个 物种 的 任何 器 官 移植 ) ,他 从 一 只 黑猩猩 体内 取出 
心脏 并 将 其 放 入 一 名 由 于 心力 衰 竟 将 要 死去 的 病人 的 胸腔 内 。 oR FB 
猩 小 小 的 心脏 不 足以 承担 循环 负荷 ， 这 名 患者 术 后 2 小 时 就 死去 了 。 
1968 年 ， 美国 外科 医 生 尝 试 过 从 绵羊 到 人 的 心脏 移植 ， 英 国外 科 医 生 
则 尝试 了 从 猪 到 人 的 心脏 移植 。 在 这 两 个 例子 中 ,免疫 系统 快速 排 
斥 外 源 器 官 ， 使 患者 在 数 小 时 内 死去 。 1977 年 ， 南 非 的 外 科 医 生 两 
次 将 独 独 的 心脏 移植 到 即将 死去 的 人 体内 ， 患 者 快速 排斥 移植 的 心脏 
并 在 几 天 内 死去 。 1992 年 ,波兰 外 科 医 生 将 一 颗 猪 的 心脏 移植 到 一 
个 将 死 的 人 身上 , 这 一 较 小 的 器 官 使 患者 存活 了 20 个 小 时 。 

最 著名 也 最 富有 争议 的 心脏 异种 移植 党 试 是 在 1984 年 由 位 于 加 利 福 
BEME - 琳 达 大 学 医学 中 心 的 外 科 医 生 实施 的 ， 他 们 将 一 个 独 独 的 
心脏 移植 到 一 个 出 生 15 天 叫做 “Baby Fae” 的 婴儿 体内 。 这 种 孤注一掷 
的 做 法 当时 称 之 为 “搭桥 手术 ”， 是 用 以 维持 这 个 左 心室 未 发 育 的 孩子 
的 生命 并 等 待 有 人 类 供 体 器 官 。 通过 使 用 药物 挤 制 婴儿 的 免疫 系统 ， 医 
生 们 成 功 地 使 Baby Fae 存活 了 20 天 。 同一 时 期 ， 还 有 一 些 类 似 的 使 用 独 
独 、 黑 猩猩 及 猪 的 肾脏 和 肝脏 进行 异种 移植 的 尝试 。 在 某 些 例子 中 ， 患 
者 存活 可 达到 10 周 , 但 尚 无 一 例 能 够 获得 正常 的 器 官 功能 。 


欺骗 免疫 系统 
当 偶 尔 英 雄 般 的 (一 些 人 可 能 认为 是 狂想 的 ) 紧急 的 异种 移植 成 
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为 报纸 头条 新 闻 的 时 候 ， 免 疫 学 家 们 正在 进行 艰苦 的 工作 ， 试 图 了 解 
患者 快速 排斥 器 官 的 原因 。 从 猪 到 狗 的 异种 移植 研究 发 现 ， 受 体 动 
物 有 时 在 数秒 钟 内 发 动 对 供 体 器 官 的 压倒 性 的 攻击 ， 并 在 数 分 钟 内 导 
致 器 官 的 死亡 ， 这 个 反应 就 是 现在 所 熟知 的 超 急 性 排斥 反应 

(hyperacute rejection, HAR) 。 这 似乎 是 异种 移植 很 难 逾 越 的 免疫 屏 
障 。 很 明显 ， 大 自然 从 未 预见 到 对 异种 移植 的 需求 。 经 过 无 数 代 的 
进化 ， 哺 乳 动物 已 经 进化 出 一 套 精密 的 、 通 过 遗传 编码 的 免疫 防御 系 


” 统 ， 当 后 者 识别 到 外 源 组 织 进 入 身体 ， 就 会 发 动 强烈 的 攻击 。 这 种 


攻击 极度 强烈 ， 以 至 于 患者 极 有 可 能 被 其 摧毁 。 

异种 移植 外 科 手 术 的 进步 依赖 于 对 免疫 系统 的 了 解 以 及 学 会 设法 
规避 其 防御 。 免疫 学 家 开始 在 小 鼠 身 上 做 实验 ， 后 来 移 到 其 他 物 
种 ， 逐 渐 刻 画 出 一 个 庞大 而 复杂 的 基因 群 ， 称 为 主要 组 织 相 容 性 位 
点 。 这 一 位 点 的 基因 控制 着 构成 免疫 系统 一 部 分 的 循环 细胞 表面 分 
子 的 合成 ， 而 这 些 分 子 可 直接 探测 到 任何 外 源 器 官 。 人 类 的 这 个 位 
点 被 称 为 HLA (人 类 白细胞 抗原 ) 。 到 1970 年 ， 科 学 家 发 现 这 些 基 
因 (位 于 第 6 号 染色 体 ) 具有 许多 变异 以 至 于 通过 组 合 大 约 有 2 万 多 
种 可 能 的 基因 型 ， 这 就 可 以 解释 为 什么 当 一 个 人 在 其 直系 亲属 外 搜寻 
供 者 时 发 现 免 疫 学 上 相配 概率 很 小 的 原因 。 在 19 世纪 60 ERA 70 
年 代 ， 肾 脏 移 植 成 功 的 数量 大 幅 上 升 ， 这 在 很 大 程度 上 是 由 于 对 保证 
移植 成 功 而 必须 相配 的 HLA 复合 物 中 的 基因 有 了 更 好 的 了 解 。 IE 
因为 我 们 具有 对 每 一 个 人 的 HLA 进行 分 型 的 能 力 ， 才 使 得 创建 一 个 


全 国 性 的 供 体 匹 配 计 划 成 为 可 能 。 


在 过 去 50 年 间 ， 我 们 为 了 解 免疫 系统 所 作出 的 巨大 投入 得 到 了 
回报 。 在 19 世纪 50 年代 中 期 ， 在 一 对 完全 一 样 的 双胞胎 之 间 进 行 的 
第 一 例 人 肾脏 移植 手术 在 波士顿 哈佛 大 学 的 布 宁 汉 医院 进行 。 外 科 
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医生 逐渐 将 手术 扩展 到 从 兄弟 到 姐妹 和 从 父母 到 孩子 的 移植 ， 这 就 是 
说 ， 从 遗传 上 相同 的 同 种 异体 间 器 官 移植 开始 ， 逐 渐 扩展 到 遗传 上 相 
似 的 受 体 一 供 体 之 间 的 移植 。 当 人 们 了 解 到 坟 样 避免 由 于 外 源 HLA 
抗原 引发 的 反应 时 ， 医生 们 开始 在 不 相关 的 人 之 间 匹 配 事 官 ， 这 大 大 
扩展 了 潜在 的 供 体 库 。 

到 1980 年 为 止 ， 我们 知道 仅仅 通过 4 个 特殊 的 主要 了 A 等 位 基因 
的 匹配 ， 移 植 成 功率 就 有 了 根本 性 的 提高 。 外 科 手 术 很 大 程度 上 得 益 
于 免疫 抑制 药物 ， 特 别 是 那 时 可 以 得 到 的 环 孢 霉 素 A。 MRAR AEM 
制 免疫 反应 方面 的 作用 几乎 令 人 难以 置信 ,， 它 使 我 们 有 效 地 规避 了 一 些 
可 能 导致 供 体 和 受 体 间 完 全 不 相配 的 问题 。 移植 工作 组 现在 可 以 肯定 地 
说 ， 如 果 他 们 找到 一 个 新 鲜 的 供 体 肾脏 ,而 且 它 的 4 个 主要 HH 人 A 编码 位 
点 具有 与 潜在 的 受 体 相同 的 免疫 特性 ， 那 么 10 例 移植 手术 中 ， 有 9 例 的 
肾脏 可 以 术 后 2 年 仍 在 受 体 中 良好 工作 。 对 于 许多 接受 移植 的 人 来 
说 ， 供 体 器 官 会 维持 更 长 的 时 间 。 Ail, 尽管 有 上 述 的 成 功 ， 等 候 名 
单 却 越 来 越 长 ， 而 且 每 年 更 多 的 人 还 是 在 等 竺 移植 中 死亡 。 

到 20 世纪 9 年代， 免疫 学 家 终于 对 生物 体 排斥 外 源 组 织 反 应 有 
了 足够 的 了 解 ， 并 提出 了 一 个 颇 有 远见 的 策略 来 解决 器 官 极度 短缺 的 
问题 。 第 一 项 任务 就 是 选择 供 体 物种 并 设法 对 其 免疫 系统 进行 深入 的 
研究 。 相对 于 非 人 类 的 灵 长 动物 而 言 ， 猪 数量 大 且 喂 养 经 济 ， 而 且 因 
为 其 心脏 和 肾脏 与 人 类 的 大 小 类 似 ， 所 以 科学 家 选择 猪 作为 未 来 谷 代 天 
官 的 来 源 。 研究 人 员 对 独 独 也 很 感 兴趣 ， 后 者 是 这 个 星球 上 数量 第 二 
多 的 灵 长 类 ( 仅 次 于 人 类 ) 。 但 是 用 狂 独 的 器 官 带 来 了 一 些 难题 ， 全 
少 它们 的 血型 不 包括 万 能 输血 者 血型 (类 似 人 类 的 9 型 ) 。 1994 年 ， 
匹兹堡 大 学 的 移植 外 科 先 驱 和 科学 家 斯 塔 兹 尔 (Thomas Starzl, 他 曾经 
& SUMS AW HA) KAH A AT E E E A EE R A 
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上 。 他 的 工作 组 维持 患者 存活 了 25 天 和 75 天。 事实 上 ,他 们 克服 了 
导致 患者 数 分 钟 内 死去 的 超 急性 排斥 反应 的 危险 ， 以 及 导致 患者 数 天 
内 死亡 的 急性 血管 排斥 反应 (患者 的 免疫 系统 攻击 供 体 器 官 的 血 
管 ) ， 但 是 不 能 抑制 由 患者 工 细 胞 发 动 的 持续 数 周 的 细胞 排斥 反应 。 

无 论 解决 狂 狂 到 人 还 是 猪 到 人 的 移植 问题 , 首先 要 解决 的 是 如 何 抑 
制 超 急性 排斥 反应 。 在 外 科 实 验 中 , 超 急 排斥 导致 移植 了 猪 心脏 的 狗 在 
实验 早期 很 快 地 死亡 。 在 超 急性 排斥 反应 期 间 ， 体 内 循环 细胞 和 化 学 物 
质 立刻 识别 外 源 器 官 并 发 出 一 种 免疫 学 上 的 “红色 警报 ”。 数秒 内 , 成 
百 万 的 , 接着 是 数 以 亿 计 的 细胞 引发 强烈 的 排斥 反应 。 一 群 构成 所 谓 的 
“补体 瀑布 ”的 蛋白 质 ， 几 乎 立刻 摧毁 供 体 器 官 的 血管 内 皮 细 胞 ， 然 后 
是 器 官 本身 。 最 后 , 病人 因 大 量 出 血 和 过 敏 性 休克 而 死亡 。 

随 着 设计 转基因 动物 能 力 的 提高 ， 人 们 已 有 了 规避 异种 移植 的 超 
急性 排斥 反应 的 方法 。 两 种 主要 的 方法 是 : (1) 操纵 猪 早期 胚胎 ， 
别 除 那些 编码 猪 细胞 表面 标记 的 基因 ， 这 些 标记 会 立刻 被 人 体 免疫 细 
胞 召集 的 种 间 抗体 所 识别 并 攻击 ， (2) 创造 带 有 一 个 或 多 个 人 类 基 
因 的 转基因 猪 ， 这 些 基因 调控 抗体 可 以 缓解 “补体 瀑布 ”的 强度 。 
早期 工作 表明 ,这 两 种 途径 都 是 可 行 的 ， 但 仍 有 许多 工作 要 做 。 例 
如 ， 通 过 转基因 胚胎 获得 的 小 鼠 ， 其 Gal 抗原 决定 能 (编码 这 个 名 字 
的 细胞 表面 抗原 ， 抗 体 识别 这 个 抗原 为 外 源 的 并 攻击 它 ) 基因 已 经 被 
吻 除 ,可 以 提供 受 体 小 鼠 不 会 排斥 的 器 官 ， 但 供 体 小 鼠 都 是 里 的 。 
科学 家 已 经 成 功 地 培育 出 带 有 猴子 和 人 类 基因 的 转基因 猪 ， 这 些 基因 
编码 调控 补体 激活 调节 剂 (RCA) “的 蛋白 质 。 当 来 自 这 些 猪 的 肾脏 


* 补体 激活 调节 剂 (regulators of complement activation) ， 包 括 CRI, CR2, HA 
等 。 一 一 译 者 
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锌 移植 到 猴子 身上 后 ， 有 一 些 能 存活 到 超 急 性 排斥 反应 后 很 长 时 间 ， 
达到 OOK, 来 日 大 学 和 生物 技术 公司 的 科学 家 已 经 启动 了 一 些 项 目 
以 培育 携带 除 RCAs 基因 外 的 多 个 基因 的 转基因 小 鼠 、 猪 和 其 他 动 
物 。 科学 家 们 的 假设 和 期 望 是 ， 接受 这 些 供 体 器 官 的 动物 应 该 在 开 
始 时 感知 这 些 器 官 与 它们 “自身 免疫 ”没有 太 大 的 差别 ， 因 而 其 免疫 
卫士 不 会 产生 超 急 性 排斥 反应 。 


从 1993 开始 , 在 英国 剑桥 大 学 的 外 科学 家 怀特 (David White) 培育 ` 


了 一 群 基因 组 中 携带 有 多 个 被 称 为 促 衰变 因子 (DAF) 的 人 类 基因 拷贝 
的 转基因 猪 ， DAF 是 超 急性 排斥 反应 的 重要 和 蛋白质 中 最 早起 作用 的 和 蛋 
白质 。 当 怀 特 从 这 些 转基因 的 猪 身上 取出 心 胜 ,用 人 类 的 租 涪 注 后 ， 
他 发 现 这 些 器 官 遭 受 的 组 织 损伤 要 比 普通 猪 心脏 遭受 的 轻 。 他 和 其 他 
科学 家 将 转基因 猪 的 心脏 异 位 移植 (把 它们 放 到 一 个 保留 有 上 自己 心脏 
的 动物 身上 ) SR ( 它 的 RCAs 与 人 相似 ) 身上 。 在 英国 和 美国 进 
行 的 实验 中 ， 转 基因 猪 的 心脏 延缓 了 超 急性 排斥 反应 并 存活 了 30 个 小 
时 ， 这 大 约 是 如 果 发 生 完 全 超 急 性 排斥 反应 作用 可 能 存活 时 间 的 30 
倍 。 另 一 方面 ， 有 一 些 对 照 (未 转基因 ) 的 猪 心脏 在 狮 狸 胸 腔 中 的 
工作 时 间 与 这 个 时 间 差 不 多 。 当 怀 特 医 生 的 工作 组 给 受 体 猴子 药物 
以 抑制 其 免疫 反应 时 ， 他们 可 以 使 这 些 猴 子 和 猪 的 心脏 共存 60 天 。 

位 于 波士顿 的 生物 移植 公司 (Biotransplant) A, HAAR (El- 
liot Liebonitz) 博士 领导 的 科学 家 工作 组 提出 了 一 个 更 为 复杂 的 双 同 案 
略 。 除了 饲养 那些 器 官 表面 细胞 能 够 中 和 部 分 人 类 免疫 反应 的 转 基 
AES Sb, MATEA AR FE A ES OR BE Z E R E y A E 
一 项 已 经 在 几 种 动物 中 成 功 应 用 并 有 可 能 在 人 类 中 成 功 应 用 的 技术 是 
从 需要 移植 的 个 体 中 取出 部 分 骨髓 ， 在 实验 瓶 中 培养 这 些 细胞 ， 利 用 
遗传 上 改造 过 的 病毒 使 之 在 培养 基 中 接收 猪 的 编码 免疫 反应 蛋 日 的 基 
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因 ， 再 返还 这 些 改变 了 的 骨 骨 (通过 一 个 简单 的 静脉 导管 ) 给 患者 。 
如 果 这 种 方法 在 人 类 中 成 功 ,接受 移植 者 体内 除了 视 猪 器 官 为 “ 自 
体 ” 以 外 ， 免疫 系统 还 是 以 常规 方式 保卫 身体 。 1999 年 9 月 ， 生 物 
移植 公司 宣布 与 马萨诸塞 医院 的 内 科 医 生 合作 。 研究 工作 组 已 经 对 
一 组 试验 者 进行 了 研究 并 得 到 了 支持 上 述 方法 可 行 性 的 证 据 ， 他 们 称 
这 一 方法 为 InmunoCognancerM。 该 工作 组 在 日 本 名 古 屋 召开 的 第 五 
届 异 种 移植 大 会 上 报道 了 这 项 工作 ,并 从 诺华 公司 获得 了 250 万 美元 
的 资助 ， 这 一 制药 巨头 是 该 研究 的 主要 资助 者 。 

人 到 人 心脏 移植 的 成 功 标准 从 开始 以 小 时 计算 存活 时 间 到 后 来 以 
天 、 周 、 月 ， 至 最 后 以 年 和 十 年 计 , 但 猪 器 官 移植 却 进展 缓慢 。 以 
异种 间 的 动物 到 动物 移植 为 基础 ， 一 些 免疫 学 家 认为 即使 现在 尝试 从 
猪 到 人 的 心脏 移植 也 是 有 科学 根据 的 。 他 们 设想 在 一 个 仅 能 生存 数 
小 时 而 且 没有 人 供 体 器 官 可 供 的 患者 身上 作 一 次 尝试 。 他 们 认为 利 
用 药物 抑制 人 的 免疫 反应 能 够 阻止 人 对 转基因 猪 心脏 的 排斥 长 达 30 
K, 这样 就 有 足够 的 时 间 进 行 “ 搭 桥 ”手术 一 一 这 个 手术 可 以 临时 保 
全 性 命 以 等 待 得 到 供 体 器 官 。 然而 ,在 作 这 个 尝试 之 前 ， 包 括 成 百 
万 的 患者 和 他 们 的 家 庭 ， 以 及 医生 和 科学 家 在 内 的 支持 异种 移植 的 人 
们 ， 必 须 消除 来 自 一 个 巨大 的 反对 者 同盟 的 异议 ,这些 反对 者 主要 包 
括 积极 保护 动物 权利 的 人 士 ， 他 们 质疑 整个 领域 的 安全 和 伦理 问题 。 


安全 问题 和 伦理 争议 

由 异种 移植 所 引发 的 安全 和 伦理 问题 第 一 次 引起 公众 注意 是 在 
1995 年 ， 当 时 在 旧金山 的 艾滋 病 研究 人 员 大 胆 地 设想 将 独 独 的 骨髓 移 
BARERA. 多 年 来 ,为 人 们 所 熟知 的 是 独 独 的 骨髓 对 区 
滋 病 病毒 (HIV) 感染 有 很 强 的 抵抗 性 ， 即 使 以 大 剂量 HV 病毒 接种 
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独 独 ， 它 们 也 不 患 艾 滋 病 。 这 个 有 争议 的 试验 想法 是 如 果 所 移植 的 
独 独 的 骨髓 细胞 持续 生存 ， 那么 患者 骨髓 将 变 成 一 个 怪物 一 一 部 分 由 
自己 的 细胞 组 成 而 部 分 由 独 独 的 细胞 组 成 。 如 果 这 样 的 骨髓 能 产生 
许多 可 以 抗击 HIV 的 狮 独 的 T 细胞 ,那么 它们 就 有 可 能 清除 病毒 ， 这 
也 许 能 成 为 世界 上 第 一 个 真正 治疗 艾滋 病 的 范例 。 

随 着 可 能 从 狮 独到 人 进行 器 官 移植 的 消息 传播 开 来 ， 一 些 生物 伦 
理学 家 认为 这 - -试验 是 不 符合 伦理 的 ， 因 为 这 种 手术 将 接受 者 (其 免 
疫 系统 已 受到 严重 损害 ) 置 于 一 个 危险 无 法 估量 、 但 有 非常 高 概率 因 
感染 内 源 性 独 独 病毒 或 一 些 更 平常 的 感染 源 而 死亡 的 情况 之 下 。 但 
是 ， 公 众 讨论 很 快 就 转 到 更 加 令 人 生 晴 的 问题 ， 即 这 样 的 外 科 手 术 会 
不 会 因为 无 意 中 将 一 些 不 知名 的 狮 独 病毒 传 给 人 类 而 导致 人 类 疾病 大 
流行 。 由 于 没有 人 能 够 设计 一 个 实验 并 对 其 风险 作出 绝对 保证 ， 所 
以 人 们 的 这 种 焦虑 很 难 消除 。 

我 们 不 能 够 预测 一 个 在 某 个 宿主 身上 进化 了 千 万 年 的 病毒 突然 跳 
到 另 一 个 新 的 物种 时 会 发 生 什么 ， 但 我 们 确实 知道 它 是 毁灭 性 的 。 
1967 年 ， 感 染 了 马 堡 晓 丝 状 病毒 的 黑 长 屁 狼 被 运 到 德国 ,这 种 病毒 感 
染 了 31 个 人 ,并 导致 7 人 死亡 。 1976 年 ， 巴 基 斯 坦 的 一 个 牧羊 人 串 
了 流行 性 出 血 热 ， 后 来 证 实 是 感染 一 种 罕见 的 克 里 米 亚 -刚果 出 血 热 
病毒 所 致 ， 这 种 病毒 在 以 前 被 认为 是 不 会 感染 人 类 的 ， 结果 17 人 被 
感染 ， 大 多 数 是 接触 这 个 牧羊 人 的 医务 工作 者 ， 其 中 4 人 死亡 。 1995 
年 间 ， 在 美洲 西部 四 角 地 地 区 "的 人 群 中 爆发 了 汉 坦 病毒 (这 种 病毒 
通常 在 兔子 中 发 现 ， 但 并 不 会 引起 不 适 症状 ) 。 感染 的 人 中 大 约 有 





* ”位 于 美国 的 一 个 四 州 交 界 地 区 (Utah, Colorado, New Mexico, Arizona) ,是 美国 
了 唯一 一 个 四 州 交 界 点 所 在 地 ， 属 于 纳 瓦 堆 印第安 保留 区 。 一 一 详 者 
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一 半死 亡 。 HS ABE 1918 年 流感 大 流行 ， 它 在 一 年 内 导致 全 
世界 2500 万 人 死亡 ， 就 是 由 于 一 种 猪 流感 的 变异 体 所 导致 的 。 

尽管 十 分 可 怕 ， 但 与 流行 病 相 比 ， 急 性 爆发 易于 诊断 和 控制 。 
流行 病 的 病毒 会 导致 毁灭 性 疾病 ,并 在 一 个 很 长 的 时 间 内 缓慢 发 
B, 如 同 艾 滋 病 的 流行 -- 样 。 已 有 很 确切 的 证 据 表明 ,艾滋病 的 流 
行 是 从 非洲 悄悄 开始 的 ， 当 时 - -种 称 为 SIV 的 病毒 ， 从 一 只 猴子 进 
入 人 体 ， 变 异 并 适应 了 新 的 宿主 ， 然 后 转移 到 其 他 人 身上 。 ERM 
认识 到 全 球 性 的 流行 正在 发 生 之 前 ， 该 病毒 已 在 过 去 的 十 年 间 感染 
了 成 百 万 的 人 。 

当 科学 家 要 求 允 许 从 狐 儿 到 人 的 实验 时 ，FDA 召开 了 一 次 特殊 会 
议 以 考虑 安全 问题 。 关注 的 焦点 是 过 去 被 认为 对 人 类 无 害 的 独 狮 泡 
沫 病毒 传 到 人 体 后 是 否 可 能 通过 选择 突变 株 而 变 得 毒 力 很 强 。 此 次 
会 议 于 1995 年 7 月 14 日 召开 ， 会 后 FDA 要 求 医 学 工作 组 无 论 如 何 要 
使 用 不 带 病毒 的 独 狐 ， 并 强调 要 求 旧金山 总 医院 加 强 其 防 感染 设施 。 
尽管 FDA 尚 不 清楚 这 对 公众 健康 的 威胁 ,但 还 是 在 8 月 批准 了 一 个 涉 
及 一 名 患者 的 临床 试验 ， 

1995 年 12 月 4 日 , 格 蒂 (Jeff Getty) , 一 个 来 自 旧金山 的 激进 分 
F, 同时 也 是 一 名 艾滋 病 患 者 ,成 为 移植 独 独 骨 骨 细胞 的 第 一 人 。 
这 次 试验 没有 给 格 蒂 带 来 损害 ， 也 没有 证 据 表明 他 感染 了 来 自 独 独 的 
病毒 。 但 在 几 周 时 间 内 ,干细胞 移植 没有 成 功 (没有 在 他 的 骨 和 中 
建立 起 稳定 细胞 系 ) 。 因此 ,这 种 方法 最 终 没 能 在 他 与 艾滋 病 的 斗 
争 中 帮 上 什么 忙 。 医生 们 是 如 何 确证 的 呢 ? 他 们 用 PCR 技术 搜索 格 
蒂 的 血液 中 是 否 存在 狐 独 了 染色 体 特异 的 DNA 序列 。 这 项 技术 可 以 
找到 100 万 个 人 体 细胞 中 的 1 个 独 狂 细胞 ， 但 在 格 蒂 的 血液 中 却 一 个 
也 没有 发 现 。 具有 讽刺 意味 的 是 ， 实 验 失败 的 原因 可 能 是 它 太 具有 
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尝试 性 。 移植 工作 组 可 能 没有 足够 大 胆 地 抑制 患者 相当 脆弱 但 尚 存 
功能 的 免疫 系统 ， 而 后 者 可 能 足以 排斥 掉 独 独 的 细胞 。 

同一 时 期 ， 其 他 的 一 些 可 能 将 动物 病毒 传 给 人 类 的 实验 也 快速 上 
马 了 。 1995 年 4 月 ， 位 于 马萨诸塞 州 的 Diacrin 公司 开始 一 项 临床 试 
验 ， 以 研究 将 胚胎 猪 细胞 移植 到 患 有 严重 帕 金 森 病 或 享 廷 顿 病 的 病人 
脑 中 的 安全 性 问题 。 他 们 希望 未 成 熟 的 细胞 可 以 逃避 免疫 监视 ， 并 
可 产生 帕 金 森 病 患者 缺少 的 多 巴 胺 ， 甚 或 替代 享 廷 顿 病 患 者 在 黑 质 区 
域 中 死亡 的 细胞 。 Diacrin 的 科学 家 仅仅 在 显示 他 们 已 经 能 够 将 胚胎 
细胞 放置 在 大 鼠 大 脑 的 准确 位 置 并 证 明 外 源 细 胞 活着 且 能 与 大 鼠 脑 细 
胞 建立 联系 后 ， 便 开始 了 人 体 试验 。 也 是 在 1995 年 ， 杜 克 大 学 的 医 
生 尝试 让 一 名 肝 功 能 衰竭 末期 患者 的 血液 通过 挂 在 其 体外 的 猪 的 肝脏 
(一 个 活 的 透析 机 ) 来 挽救 他 的 生命 。 另外 ， 也 有 科学 家 开始 应 用 
胶囊 化 的 猪 胰 脏 细 胞 来 治疗 急性 糖尿 病 ， 还 有 人 开始 将 来 自 胚胎 的 肾 
上 腺 细 胞 移植 到 癌症 未 期 患者 的 消 骨 以 试图 缓解 无 法 处 置 的 疼痛 。 
随 着 细胞 异种 间 移 植 消息 的 传播 ， 随 之 而 来 的 是 动物 权利 组 织 内 外 异 
口 同 声 的 批评 。 | 

动物 权利 组 织 深 知 这 是 他 们 最 有 可 能 获得 更 广泛 支持 的 方法 ， 于 
是 他 们 声称 以 动物 器 官 作 为 供 体 是 不 道德 的 ， 并且 猪 的 异种 移植 会 带 
来 巨大 的 公共 健康 威胁 。 他 们 警告 说 ， 猪 内 源 性 逆转 录 病 毒 (por - 
cine endogenous retrovirus, PERV) 和 HV 病毒 属于 同一 大 类 ， 所 有 猪 
的 DNA 中 都 带 有 这 种 病毒 ， 也 会 感染 到 人 并 引发 下 一 个 类 似 艾 滋 病 
的 流行 病 。 在 美国 ， 病 毒 学 家 们 并 不 忧虑 。 1996 年 ， 医 学 研究 所 
(Institute of Medicine) 召集 了 60 名 病毒 学 家 ， 咨 询 异 种 间 移植 是 否 
会 给 人 类 带 来 严重 威胁 ,他 们 当中 的 59 人 认为 实验 性 工作 所 带 来 的 
威胁 很 小 ， 应 当 继 续 开 展 。 
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在 英国 ， 当 时 的 世界 最 主要 异种 移植 研究 所 在 地 ， 一 个 动物 权 
利 组 织 认为 ， 即 使 研究 不 会 给 公众 安全 带 来 威胁 ， 它 也 构成 了 对 动 
物 的 “根本 性 的 剥 曾 ”。 这 些 团体 具有 明显 的 政治 影响 力 。 1996 
年 ,正当 研究 者 越 来 越 公开 地 讨论 如 何 进 行 第 一 例 从 动物 到 人 的 器 
官 移植 之 时 ， 英国 政府 发 出 了 强制 禁止 令 ， 并 召集 一 个 专家 委员 会 
来 评价 异种 移植 的 伦理 问题 (不 是 安全 问题 ) 。 几乎 在 同一 时 间 ， 
欧洲 委员 会 健康 与 社会 政策 部 (Health and Social Policy Division of the 
Council of Europe) 的 博 普 (Karl Frederich Bopp) 博士 呼吁 整个 欧洲 对 
正在 进行 的 同类 工作 予以 禁止 。 1996 年 末 ， 异种 移植 伦理 问题 英国 
咨询 组 建议 ， 鉴 于 我 们 对 风险 知之 甚 少 , 在 这 种 情况 下 进行 人 体 试 
验 是 不 道德 的 。 

1997 年 ， 由 于 遭遇 到 公众 对 PERV 危险 的 持续 关注 以 及 动物 权利 
组 织 的 阻力 ,美国 FDA 暂 停 了 所 有 已 经 批准 的 10 个 计划 将 猪 器 官 移植 
到 人 的 研究 方案 。 他 们 要 求 每 一 项 研究 必须 证 明 其 具有 能 够 检测 到 受 
体 中 最 小 量 的 PERV 感染 迹象 的 能 力 。 在 6 个 月 时 间 内 ，6 个 研究 方案 
成 功 地 做 到 了 这 一 点 而 得 以 重新 开始 。 1999 年 6 月 ，FDA 异 种 移植 分 
委员 会 召开 了 一 个 公众 会 议 ， 因 为 他 们 准备 发 布 进行 异种 移植 研究 的 
最 终 规则 。 一 个 接 一 个 的 专家 证 实 为 检测 接触 到 猪 组 织 的 人 感染 
PERV 所 作 的 努力 。 总 的 来 讲 ， 他 们 检测 了 每 一 个 接受 猪 组织 的 人 类 
研究 对 象 ， 任 何 一 个 都 没有 发 现 感染 的 迹象 。 另外 ， 他 们 检测 了 100 
只 已 经 移植 了 猪 组 织 的 灵 长 类 动物 ,没有 在 任何 一 只 身上 发 现 PERV 
感染 。 这 次 会 议 非常 有 名 是 由 于 它 报道 了 1999 年 上 半年 已 经 进行 的 
150 多 例 从 猪 到 灵 长 类 的 移植 。 当 这 次 会 议 结束 时 ，FDA 异种 移植 分 
委员 会 主席 奥 金 克 洛 斯 (High Auchincloss) 博士 宣布 FDA 将 给 细胞 异 
种 移植 (试验 性 治疗 , 例如 利用 胚胎 猪 神经 元 治疗 帕 金 森 病 ) 开 绿 
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KT. FDA 将 于 2000 年 发 布 准许 进行 异种 移植 的 条 件 。 

在 欧洲 ， 许 多 习 恨 利用 转基因 动物 作 人 类 备用 器 官 工 厂 的 动物 
权利 组 织 与 宗教 团体 结 成 了 联盟 ， 后 者 对 给 人 移植 动物 器 官 的 想法 
强烈 不 满 。 他 们 当中 一 些 人 认为 将 动物 的 心脏 放 人 人 体 之 后 深层 次 
的 精神 后 果 将 随 之 而 来 ， 其 他 人 认为 这 会 打 乱 自然 的 秩序 。 另 一 些 
人 担心 这 对 一 个 依赖 动物 器 官 生存 的 人 来 说 ,在 精神 上 将 遭受 毁灭 
性 的 打击 。 

对 于 可 能 依赖 在 目 己 喘 体内 的 独 铣 、 猪 或 其 他 经 过 遗传 改造 的 
动物 器 官 生存 ， 人 们 会 怎么 想 呢 ? 我 们 仅 有 一 点 点 证 据 。 对 澳 大 利 
亚 医 院 1728 名 急症 看 护 护士 的 调查 发 现 ，65% 的 人 说 她 们 不 愿意 接 
受 一 个 灵 长 类 的 器 官 ， 仅 有 19% 的 人 愿意 。 这 个 比例 与 当 问 及 猪 或 
羊 的 器 官 时 是 一 致 的 。 这 个 调查 没有 询问 如 果 供 体 需 官 带 有 一 些 人 
类 的 转基因 来 调节 免疫 反应 ,观点 是 否 会 发 生 改变 。 AA, 
蒂 是 自己 期 望 能 够 移植 猩 独 骨髓 。 一 项 对 健康 人 的 调查 不 大 可 能 反 
映 命 县 一 线 的 危重 病人 的 抉择 ， 要 知道 异种 移植 可 能 是 挽回 生命 的 
唯一 选择 。 

许多 由 于 心脏 移植 而 生存 的 人 们 讲述 他 们 感到 与 那些 他 们 素 未 谋 
面 的 人 有 一 种 深 深 的 联系 。 一 些 人 其 至 说 感觉 到 那些 已 经 消失 的 人 
正在 看 护 着 他 们 ， 几 乎 无 一 例外 地 是 以 善意 的 和 关爱 的 方式 。 由 于 
心脏 在 我 们 文化 中 的 象征 意义 ， 所 以 转基因 心脏 的 应 用 一 -来 目 于 灵 
长 类 或 猪 一 一 可 能 给 一 些 移 植 接受 者 带 来 巨大 的 精神 问题 。 BARE 
来 听 到 独 狂 心脏 的 跳动 是 一 种 怎样 的 感觉 ? 这 个 问题 不 可 能 有 答案 ， 
但 是 可 以 作出 一 个 大 胆 的 预测 ， 早 期 接受 移植 的 人 不 得 不 忍受 大 量 媒 
体 关 注 的 负担 。 这 些 最 先 将 动物 心脏 放置 人 他 们 胸腔 的 男人 或 女人 
会 被 旁人 永远 地 重新 定义 。 
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乐观 地 讲 ， 这 些 人 将 受益 于 我 们 所 生活 的 时 代 ， 因 为 我 们 认识 到 
并 愿意 接受 对 自身 的 神经 学 定义 。 我 们 文化 历史 中 的 绝 大 部 分 ， 视 
心脏 为 精神 生命 之 所 在 。 2000 多 年 来 ,我们 一 直 将 死亡 定义 为 心脏 
停止 跳动 。 也 许 正 是 人 类 心脏 移植 从 技术 上 推动 了 现代 社会 接纳 死 
亡 的 神经 学 定义 。 这 -点 是 法 律 允 许 医疗 工作 组 从 已 经 脑 死亡 的 个 
体 身上 取得 还 存活 的 器 官 作 为 捐献 器 官 的 必要 条 件 。 

用 遗传 工程 修饰 的 猪 心脏 来 挽救 人 生命 的 技术 无 论 多 么 进步 ,用 
转基因 器 官 作 为 器 官 震 代 品 的 方法 可 能 也 仅 能 持续 一 二 十 年 。 这 一 
技术 在 20~ 30 年 后 将 被 新 的 技术 所 取代 ， 即 根据 需求 通过 克隆 和 重 
新 编程 取 自 患者 的 细胞 来 制造 器 官 。 科学 家 已 在 尝试 从 单个 细胞 克 
隆 器 官 的 方法 。 考 庸 置疑， 这 种 方法 意味 着 那些 能 够 得 到 这 类 器 官 
的 人 有 可 能 极 大 地 延长 其 寿命 ,这 也 许 是 以 克隆 羊 为 开端 兴起 的 时 代 
的 最 伟大 贡献 。 
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显示 用 来 为 囊 性 纤维 化 (CF) 基因 定位 的 
DNA 探 针 的 染色 体 图 解 。 | 经 许可 翻印 自 
沃 森 (Watson) 等 ，1992 4, OR Z AW H/ 
W- H- HS ib ett (Scientific Books/W. 
H. Freeman and Company) | 








F VE ZF AE AC 
yay 4 Re WN BES AG? 


探索 圳 性 纤维 化 致 病 基因 的 漫长 之 路 

20 世纪 70 年 代 早 期 ， 我 开始 对 人 类 遗传 学 产生 兴趣 ， 那 时 大 多 
He HAT BEET HEAL (cystic fibrosis, CF) 的 人 活 不 过 他 们 的 20 岁 生 
,许多 人 更 早 天 折 。 对 于 那些 较为 严重 的 患 儿 ， 豆 性 纤维 化 带 给 
他 们 父母 的 是 糟糕 的 焉 梦 。 对 于 孩子 本 人 ， 整 个 童年 更 是 一 个 慢性 
pean AL. 随 着 肺 功能 恶化 ， 每 一 次 住院 治疗 都 变 成 一 场 父母 从 
死神 手中 抢夺 心爱 孩子 的 战斗 ， 而 每 一 次 胜利 仅仅 是 一 次 短暂 的 拖 
延 ， 央 为 下 一 场 战斗 就 在 眼前 。 这 种 损失 极为 可 怕 。 我 在 医学 院 时 
最 痛苦 的 记忆 之 一 就 发 生 在 我 轮班 到 儿科 期 间 。 在 重症 监护 病房 
里 ， 当 一 名 12 岁 患 有 训 性 纤维 化 的 女孩 因为 肺炎 离开 人 世 时 ， 她 的 
父亲 痛不欲生 ,意欲 在 医院 里 自 寻 短 见 。 

BE 1974 年 一 本 主流 医科 教材 是 这 样 描述 囊 性 纤维 化 的 ，“ 不 
仅 是 种 最 常见 的 小 儿 疾病 ,而 且 …… 也 是 最 为 神秘 的 疾病 。” 其 至 
六 疾病 的 名 称 也 反映 出 菜 种 神秘 性 一 英语 中 “cystic fibrosis” — 
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词 是 60 多 年 前 创造 出 的 新 词 ， 用 以 描述 尸检 时 在 胰腺 发 现 的 疤痕 组 
织 ,但 实际 上 损害 更 为 严重 的 器 官 是 肺 ， 一 眼 就 能 看 出 反复 发 作 的 
严重 肺炎 对 肺 的 摧残 。 最 为 奇怪 的 是 这 种 疾病 变化 无 常 。 一 些 防 
子 从 出 生起 就 病 得 很 严重 ， 另 一 些 孩 子 是 在 4 或 5 岁 后 缓慢 地 发 
病 ， 而 且 还 有 一 小 部 分 直到 成 年 里 期 还 十 分 正常 。 大 多 数 的 患 儿 既 
有 肺病 又 有 严重 的 胃 肠 道 疾 病 ， 但 有 一 些 所 患 肺 病 相对 较 轻 。 

1949 年 ， 科 学 家 们 证 明 囊 性 纤维 化 是 一 个 常 染 色 体 隐 性 疾病 UB 
者 生来 具有 同一 个 基因 的 两 个 缺陷 拷贝 ， 而 如 果 只 有 这 个 基因 的 一 个 
拷贝 就 不 会 发 病 )， 但 在 其 后 的 20 年 间 ， 人 们 仍 不 知道 病因 。 1967 
E, 研究 人 员 发 现 串 有 到 性 纤维 化 的 人 的 血清 中 含有 一 种 化 学 因子 ， 
可 以 抑制 兔子 气管 中 的 微 纤毛 的 运动 ， 这 一 发 现 提示 又 性 纤维 化 造成 
的 损害 可 能 是 由 于 某 种 因子 流 人 或 流出 肺 细胞 方式 的 缺陷 所 导致 的 。 
到 20 世纪 70 年 代 ， 科 学 家 们 已 经 收集 了 足够 的 证 据 ， 确 信 春 性 纤维 
化 所 造成 的 损伤 完全 可 以 用 离子 跨 膜 转运 缺陷 来 解释 ， 但 人 们 还 是 不 
知道 究竟 是 什么 导致 了 这 种 缺陷 。 

对 遗传 学 家 来 说 ， 囊 性 纤维 化 最 为 奇怪 的 一 面 就 是 它 是 一 种 常见 
疾病 。 大 约 每 2500 个 白 种 孩子 中 就 有 一 个 与 生 俱 来 地 患 有 训 性 纤维 
化 ,而 这 种 病 在 其 他 种 族 中 并 不 常见 。 这 就 意味 着 每 25 个 白 种 人 中 
就 有 一 个 携带 单 拷贝 的 到 性 纤维 化 致 病 等 位 基因 (CF 基因 ) 。 两 个 
携带 者 婚配 的 可 能 性 是 1/25 x 1/25， 也 就 是 1/625， 而 一 对 高 危 夫 妇 每 
一 次 妊娠 生 下 一 个 患 病 孩 子 的 概率 是 14，1/625 x 1/4= 1/2500。 但 问 
题 是 ， 这 样 一 个 “ 坏 ” 等 位 基因 为 何如 此 常见 ， 特 别 是 患 有 囊 性 纤维 
化 的 人 事实 上 很 难 有 和 孩子 〈 男 性 患者 是 不 育 的 ， 而 女性 患者 大 多 因 身 
体 条 件 不 佳 而 不 足以 承担 怀孕 的 风险 ) ? 

有 关 CF 基因 的 第 一 个 具有 影响 力 的 假说 是 在 30 年 前 提出 的 。 
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目前 在 费城 福克斯 - 钱 斯 癌症 研究 所 工作 的 克 努 森 (Alfred Knudsen) 
博士 认为 ， 如果 在 健康 人 群 中 ， 带 有 一 个 CF 基因 拷贝 的 人 的 生育 能 
力 比 不 带 该 基因 的 人 平均 高 出 2% ， 就 可 以 解释 CF 等 位 基因 不 寻常 
的 高 外 显 率 了 。 尽管 患 病 的 孩子 会 死去 ， 但 是 这 个 比率 足以 维持 高 
水 平 的 等 位 基因 。 然而 ，CF 等 位 基因 的 哪 一 方面 特性 可 以 赋 子 携带 
者 生殖 优势 呢 ? 人 们 陆续 提出 过 几 个 富有 创造 力 的 假说 。 例如 ， 一 
位 科学 家 瞳 示 女 性 携带 者 的 阴道 黏液 的 秋 度 可 能 发 生 改 变 ， 有 利于 精 
子 的 运动 和 存活 ， 从 而 增加 怀孕 机 会 。 最 近 , 在 印度 的 研究 表明 串 
霍乱 的 CF 基因 携带 者 比 非 携带 者 更 可 能 幸存 。 由 于 霍乱 已 经 在 人 类 
中 流行 数 千年 (如 1832 年 、1849 年 和 1866 年 霍乱 曾 肆 虐 美国 ) ， 这 
可 能 是 对 高 频率 CF 等 位 基因 的 个 合理 的 解释 ， 但 仍 未 被 证 实 。 

20 世纪 80 年 代 早 期 ， 出 现 了 基因 作 图 工具 。 许多 顶尖 研究 小 组 
开始 寻找 CF 基因 。 他 们 研究 患 CF 的 家 庭 ， 搜 寻 DNA 标记 ， 这 些 标 
记 必须 存在 于 那些 患 病 的 孩子 但 不 存在 于 他 们 没有 遗传 这 种 疾病 的 兄 
弟 姐妹 身上 。 符合 这 一 标准 的 DNA 标记 就 在 隐藏 着 的 CF 基因 附 
近 。 1985 年 ， 一 个 由 科研 机 构 和 企业 组 成 的 研究 小 组 宣称 他 们 用 一 
种 连锁 方法 已 将 OF 基因 定位 于 7 号 染色 体 。 因而 ，CF 基因 成 为 第 
一 个 用 “ 反 向 遗传 学 ” (现在 称 为 “定位 克隆 ”) 的 方法 作 图 的 基 
因 。 这 样 的 研究 即使 在 研究 者 不 知道 基因 功能 线索 的 前 提 下 ， 也 可 
以 找到 所 需 基因 。 不 到 一 年 ， 别 的 研究 小 组 在 这 个 基因 的 两 端 找到 
了 多 个 标记 ,逐渐 台 近 该 基因 在 人 类 7 号 染色 体 上 的 位 置 。 尽管 研 
完 进 展 如 此 令 人 兴奋 ,而且 可 性 纤维 化 的 产 前 检查 也 由 此 成 为 可 能 ， 
但 是 明了 CF 基因 的 道路 仍然 十 分 漫长 而 崎 呕 。 几 个 大 型 学 术 机 构 花 
费 了 近 4 年 的 时 间 ， 搜寻 了 人 类 7 号 染色 体 上 那个 区 域 的 149 万 个 大 
其 对 ， 其 中 一 个 研究 小 组 终于 在 1989 年 的 秋天 赢得 了 这 场 竞赛 。 这 
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个 克隆 出 CF 基因 的 小 组 领导 人 之 一 就 是 柯林斯 ， 他 后 来 成 为 密 执 安 
大 学 人 类 遗传 学 教授 ，CF 基因 的 发 现 也 将 他 推 到 了 上 且 前 美国 国家 人 
类 基因 组 研究 所 所 长 的 位 置 。 

CF 基因 的 克隆 及 其 编码 蛋白 质 的 完整 氨基 酸 序 列 的 曾 明 是 分 子 

医学 领域 的 一 个 巨大 飞跃 。 通过 研究 蛋白 质 结构 和 位 置 ， 科 学 家 们 

能 够 清楚 地 了 解 它 的 主要 功能 是 跨 细 胞 膜 转 运 氯 离子 , 这 一 点 确证 了 
以 前 的 假说 。 该 基因 已 被 命名 为 圳 性 纤维 化 膜 转运 调控 因子 (cystic 
fibrosis transmembrane conductance regulator, CFTR) 基因 ， 而 这 一 发 
现 建立 起 了 新 的 研究 方法 。 例如 ， 通 过 检测 患者 并 研究 发 生 在 不 同 
位 点 的 各 种 各 样 的 突变 与 疾病 严重 程度 的 关系 ， 科 学 家 们 开始 了 解 台 
性 纤维 化 的 多 种 表现 形式 。 

世 居 北欧 的 白 种 人 中 ， 大约 有 70% 的 CF 等 位 基因 丢失 了 同样 的 
3 个 DNA 碱 基 对 ， 导 致 所 编码 蛋白 质 的 1000 多 个 氨基 酸 中 正好 缺失 
了 一 个 氨基 酸 (508 位 的 苯 丙 氨 酸 ) 。 由 于 这 一 突变 如 此 普 裔 ， 以 全 
于 人 们 起 初 希望 的 另外 几 个 突变 构成 了 剩 下 的 30% ,这样 就 很 容易 
开展 临床 试验 以 鉴定 携带 CF 基因 的 人 。 然而 ，CF 基因 比较 大 ,其 
编码 区 包含 了 24 个 不 同 的 区 域 (外 显 子 ) ， 且 有 6000 多 个 DNA 碱 基 
对 。 我 们 现在 知道 有 成 百 上 千 个 互 不 相同 的 可 能 突变 ， 有 些 仅 出 现 
在 某 一 个 家 庭 (又 称 为 “私有 ”突变 ) 。 这 就 使 得 检测 携带 者 的 临 
床 试验 较为 困难 ,特别 是 在 南欧 血统 的 人 中 ，508 位 的 缺失 仅 占 CF 等 
位 基因 的 30% ,这 也 大 大 增加 了 对 疾病 的 严重 程度 与 患者 生来 就 有 
的 突变 之 间 关 联 性 分 析 工 作 的 难度 。 

基因 型 和 表 型 之 间 的 相关 性 研究 是 一 项 繁琐 的 工作 ， 但 这 也 是 一 
项 每 当 研 究 者 发 现 一 个 疾病 相关 基因 后 都 必须 重复 的 工作 ， 这 方面 已 
有 过 一 些 重大 的 经 验 教训 。 在 考虑 CF 基因 时 , 一 向 讲究 归纳 的 遗传 
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学 家 也 开始 进行 演绎 了 。 例如 ， 他 们 发 现 了 一 些 带 有 非常 见 突变 的 
成 人 具有 轻微 的 肺病 症状 , 而 在 此 之 前 没有 医生 会 根据 这 些 症状 怀疑 
他 们 串 有 可 性 纤维 化 。 更 令 人 吃惊 的 是 ， 在 另外 一 些 健康 的 不 育 男 
子 中 发 现 其 中 一 小 部 分 人 CF 基因 有 突变 。 未 诊断 的 囊 性 纤维 化 患者 
可 能 占 男性 不 育 患者 的 1% ~ 2% 。 这 一 发 现 大 大 地 扩展 了 襄 性 纤维 
化 的 临床 领域 。 尽管 我 们 还 不 能 应 用 产 前 诊断 和 DNA 分 析 来 预测 胎 
儿 发 病 的 严重 程度 ， 但 是 常见 的 突变 与 期 望 的 疾病 严重 程度 之 间 的 关 
系 草图 开始 慢 慢 浮 出 水 面 。 

”克隆 出 CF 基因 最 令 人 兴奋 的 收益 是 它 对 促使 创新 性 方法 成 为 新 
的 治疗 方法 所 产生 的 巨大 影响 力 。 令 人 感到 欣 感 的 是 ， 由 于 新 的 抗 
生 素 ， 以 及 对 肺炎 更 有 效 的 治疗 ， 囊 性 纤维 化 患者 的 健康 情况 和 预期 


寿命 在 过 去 30 年 间 得 以 稳定 改善 。 天 生 患 有 襄 性 纤维 化 的 孩子 甚 全 


有 活 到 近 40 岁 的 机 会 。 但 是 , 疾病 进展 缓慢 了 ,残疾 程度 就 可 能 更 
为 严重 ,而 且 医 疗 花费 相当 高 。 例如 ， 训 性 纤维 化 晚期 患者 常常 要 
进行 肺 移植 或 心肺 移植 手术 。 

由 于 囊 性 纤维 化 十 分 常见 而 且 危 及 生命 ,所 以 这 种 疾病 成 为 基因 
治疗 (参见 第 20 章 ) 的 焦点 。 这 个 基因 被 克隆 后 不 到 两 年 的 时 间 
内 ,科学 家 们 就 表示 他 们 可 以 用 一 种 病毒 将 一 种 人 工 构建 的 正常 
CFTR 基因 拷贝 转 人 到 来 源 于 圳 性 纤维 化 患者 的 体外 培养 细胞 内 ， 前 
弱 这 些 细胞 内 本 来 的 基因 作用 并 校正 离子 转运 缺陷 。 当然 ,试管 中 
的 细胞 和 治疗 人 类 疾病 之 间 还 有 天 壤 之 别 ， 但 人 们 对 此 寄予 厚望 。 
十 几 个 研究 项 目 正在 进行 之 中 ， 目的 是 开发 将 正常 的 CF 基因 导入 种 
儿 肺 组 织 的 技术 。 大 多 数 研究 聚焦 于 利用 相对 良性 的 病毒 ， 也 就 是 
为 人 所 熟知 的 、 能 穿 透 人 类 肺 细胞 的 “生物 导弹 ”， 它 携带 正常 的 
CFTR 基因 到 达 目 标 器 官 。 目前 ， 这 方面 的 研究 已 有 一 些 进展 ， 今 后 


| 17. 春 性 纤维 化 ”应 当 检测 每 个 人 吗 ? | 


245 





246 





10 年 内 可 能 会 有 更 加 简便 的 治疗 方法 问世 。 最 有 可 能 的 方法 是 “ 基 
HRA ”一 一 一 种 DNA 喷雾 器 ， 其 工作 原理 类 似 于 向 哮 跨 患者 的 
VE AMER BAMA. 但 是 ，CF 基因 的 发 现 也 带 来 了 一 些 
与 遗传 学 检测 相关 的 激烈 争论 。 


筛选 CF 基因 突变 携带 者 

1989 EEk, CF 基因 被 克隆 后 的 几 周 时 间 内 ,美国 人 类 遗传 学 会 
(American Society of Human Genetics) 负责 人 公开 呼吁 不 应 该 将 此 用 于 簿 
选 普通 人 群 以 鉴定 CF 基因 突变 携带 者 。 如 果 一 个 携带 者 与 男 一 个 扒 
市 者 婚配 ,每 次 妊娠 就 会 有 1/4 的 概率 生 下 一 个 患 圳 性 纤维 化 疾病 的 孩 
Fo 为 了 更 加 深入 地 认识 这 一 问题 ,美国 国立 卫生 研究 院 (NIH) 在 
1990 年 晚 春 召集 专家 开会 ， 经 过 两 天 激烈 的 争论 ， 专 家 们 对 这 个 问题 
进行 了 透彻 的 研究 并 最 终 达 成 共识 。 科学 的 原则 是 ,用 一 个 仅 能 检测 
出 少 于 90% 的 真正 CF 突变 携带 者 的 检测 方法 来 筛选 普通 人 群 是 没有 用 
的 。 这 是 因为 此 种 检测 会 造成 这 样 的 局 面 : 一 对 夫妇 中 的 一 方 清楚 地 
知道 自己 带 有 CF 等 位 基因 ， 而 另 一 方 (被 检测 为 阴性 ) 的 真实 情况 仍 
然 未 知 。 这 样 的 夫妇 生 下 一 个 患 早 性 纤维 化 孩子 的 可 能 性 大 约 为 
1/1000, 在 这 种 情况 下 ， 夫 妇 双 方 还 是 会 在 怀孕 时 感到 极其 焦虑 。 专家 
们 也 担心 如 果 这 项 检测 广泛 应 用 过 早 ， 大 多 数 从 事 日 常 诊治 工作 的 医生 
还 不 能 对 检测 结果 的 意义 提供 合适 的 咨询 服务 。 NIH 专 家 组 的 许多 成 员 
也 担心 携 沉 者 可 能 会 被 健康 或 人 寿 保险 机 构 不 公平 地 拒 之 门 外 。 

在 那 次 的 NIH 会 议 上 ,. 我 是 为 数 不 多 的 从 不 同 角度 看 这 个 问题 的 
人 之 一 。 我 认为 每 个 人 都 有 权利 询问 关于 自己 的 问题 ， 而 且 在 涉及 
生 和 孩子 这 样 至 关 重 要 的 问题 时 ， 一 些 夫妇 可 能 会 去 了 解囊 性 纤维 化 突 
变 携带 者 检测 情况 ， 并 有 可 能 主动 要 求 进行 检测 。 我 认为 大 多 数 人 
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所 采取 的 姿态 是 家 长 式 的 ， 而 且 患 者 的 知情 权 不 应 当 被 剥夺 。 此 外 
在 我 看 来 ， 似 乎 许多 家 庭 医生 可 以 预先 参加 培训 来 为 那些 正 考虑 是 否 
进行 这 项 检测 的 人 提供 必要 的 信息 和 帮助 。 

20 世纪 90 年 代 间 ， 基 于 DNA 的 圳 性 纤维 化 检测 技术 在 质量 方面 
已 有 了 长 足 的 进步 ， 在 一 些 企业 和 学 术 实验 室 中 能 够 以 合理 的 价格 进 
行 这 项 检测 。 目前 ,最 全 面 的 检测 是 由 健 赞 公司 提供 的 。 它 在 1997 
年 开发 出 一 项 可 以 鉴定 72 种 不 同 突变 的 检测 方法 。 然而 ， 直 到 1999 
年 ，CF 检测 仍然 没有 被 广泛 采用 。 在 美国 ， 当 年 仅 有 约 7.5 万 人 次 
进行 检测 GAIR, 北欧 检 测 率 较 高 ) 。 一 般 来 说 ,大 多 数 人 
进行 检测 是 因为 他 们 有 一 个 亲属 患 有 这 种 疾病 或 是 他 们 自己 曾 有 类 似 
于 非典 型 的 圳 性 纤维 化 症状 。 当然 ,这 种 检测 的 适用 范围 可 能 还 会 
很 快 扩展 。 

1997 年 4 月 ， 另 一 组 专家 汇集 美国 国立 卫生 研究 院 ， 回 顾 CF 基 
因 检测 在 1990 年 会 议 后 的 进展 并 重新 评价 携带 者 筛选 工作 的 医学 作 
用 。 我 对 他 们 的 结论 感到 非常 惊讶 ， 因 为 我 本 来 只 期 望 他 们 的 立场 
有 一 点 点 的 改变 而 已 。 在 一 份 措辞 谨慎 的 声明 中 ,他 们 支持 进行 CF 
基因 检测 ， 不 管 被 检测 对 象 是 否 有 这 种 疾病 的 家 族 史 。 这 与 1990 年 
的 观点 完全 不 同 ， 从 而 打开 了 大 规模 人 群 普查 之 门 。 1997 年 的 观点 
采纳 了 已 经 在 一 些 著名 的 遗传 学 临床 中 心 所 使 用 的 方法 ， 如 位 于 休 其 
敦 的 贝勒 医学 中 心 的 博 德 特 (Arthur Beaudet) 博士 领导 的 诊所 。 ERB 
E, 无论 患者 是 否 有 家 族 史 ， 博 德 特 博士 都 提倡 告知 所 有 的 患者 他 们 
有 一 项 实验 可 以 鉴定 CF 基因 携带 者 。 

人 们 可 以 想象 用 多 种 不 同 途径 来 进行 常规 的 人 群 普查 ， 从 而 鉴定 
CF 基因 携带 者 。 一 开始 ， 最 有 效 的 途径 可 能 是 在 检测 前 对 被 检测 者 
进行 教育 ,建议 所 有 计划 在 短期 内 建立 家 庭 的 年 轻 女 性 进行 此 项 检 


| 17 要 性 纤维 化 “应当 检测 每 个 人 吗 ? | 


247 





248 





测 。 在 管理 式 医疗 模式 下 ,将 CF 筛选 项 目 作为 一 项 常规 检测 并 不 是 
士 分 困难 的 事 。 如 果 我 们 假定 25 个 白人 女性 中 有 一 个 是 携带 者 ， 那 
么 我 们 可 以 合理 地 期 望 大 约 28 个 白人 女性 中 有 一 个 会 在 突变 检测 中 
发 现 是 阳性 (这 两 个 数字 不 同 是 因为 这 项 检测 不 能 检 出 10% 的 携带 
者 ) 。 检测 的 另 一 阶段 则 是 对 检测 为 阳性 的 女性 的 配偶 进行 CF 基因 
检测 。 同样 ， 这 些 男性 中 大 约 28 个 人 中 有 一 人 可 能 被 发 现 是 CF 基 
因 突 变 的 携带 者 。 

让 我 们 假设 一 个 大 规模 管理 式 医 疗 组 织 采 纳 了 上 述 CF 携带 者 篇 
选 计 划 ， 并 且 一 年 内 有 1 万 名 20 一 30 余 岁 的 女性 参加 了 检测 。 通过 
检测 会 发 现 她 们 当中 有 360 名 携带 者 。 在 她 们 的 360 名 丈夫 中 间 ， 又 
会 检 出 大 约 13 名 携带 者 。 这 样 ， 通 过 进行 10 360 次 检测 ， 这 个 管理 
陈 医疗 组 织 可 以 鉴定 出 13 对 夫妇 ， 他 们 生 下 患 吉 性 纤维 化 的 孩子 的 
概率 为 /4。 如 宁 没 有 这 一 计划 ,这 13 对 夫妇 的 初生 儿 中 ， 可 能 会 有 
3~ 4 “SEE Ag BEE STAAL 

EEF BT EAT A FE ES Be VASE CF 基因 携带 者 的 工作 是 否 值得 呢 ? 
假设 用 来 检测 、 宣 教 和 建议 每 一 个 决定 检测 自己 或 配偶 的 CF 携带 状 
人 态 以 及 随访 高 危 夫妇 的 花费 大 约 为 100 美元 ， 鉴 定 4 个 患 病 胎 儿 的 各 
项 费用 之 和 大 约 为 100 万 美元 或 者 每 例 25 万 美元 。 若 将 因 避 免 生 下 
第 二 个 患 病 孩 子 而 节省 下 的 开支 算 在 其 内 ， 那 么 检测 一 个 患 圳 性 纤维 
化 胎儿 的 费用 相对 还 是 较 低 的 。 何况 因 耽 误 治 疗 而 生 下 第 二 个 患 病 
孩子 的 案例 屡见不鲜 。 这 样 看 来 每 例 花费 现在 接近 10 万 美元 ， 这 依 
ATAR. 除 此 之 外 ,或 是 因为 宗教 信仰 ， 或 是 由 于 治疗 圳 性 纤 
维 化 的 巨大 进展 给 人 们 留 下 了 深刻 印象 ， 有 约 1/3 的 夫妇 因 这 些 原因 
而 不 会 对 高 危 妊 娠 采取 预防 ， 也 不 会 去 流产 病 胎 。 

从 上 还 简短 的 数字 分 析 就 可 以 发 现 这 样 一 个 事实 : 除非 DNA 检 
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测 单价 降低 20% 一 50% ， 否 则 我 们 不 可 能 筛选 数 百 万 的 美国 年 轻 人 
来 鉴定 CF 突变 携带 者 。 反对 这 个 预测 的 王牌 其 实 是 “渎职 诉 
只 要 一 对 生 下 患 有 于 性 纤维 化 孩子 的 夫妇 可 以 控告 医生 没 
有 提醒 他 们 进行 携带 者 检测 ， 那 么 CF 检测 就 会 迅速 地 普及 开 来 。 
20 世纪 70 年代 末 期 和 80 年 代 早期 , 诉讼 或 者 害怕 车 上 官司 就 曾经 
大 大 加 速 了 推广 唐 氏 综合 征 CoRR) 和 次 柱 裂 产 前 检查 的 步伐 
(参见 第 8 章 ) 。 

也 许 不 到 5 年 的 时 间 (几乎 肯定 不 到 10 年 ) ，DNA 分 析 成 本 就 
会 下 降 至 原来 的 10% ~ 20% ,而且 还 会 持续 降价 。 可 以 肯定 的 是 ， 
DNA 检测 将 会 发 展 成 为 一 个 分 析 系 统 ， 后 者 能 够 分 析 每 一 份 血 样 中 
的 成 千 上 万 项 指标 ,而 无 需 了 解 被 检测 的 人 是 为 什么 来 做 检测 的 。 
事实 上 ， 由 于 自动 化 水 平 的 提高 ， 对 一 份 样本 分 析 成 千 上 万 个 指标 要 
比 仅 分 析 几 个 指标 更 加 容易 和 经 济 。 

假设 CF 突变 人 群 普查 最 终 对 于 每 份 样本 成 本 只 需 几 美元 或 更 
少 ， 寻 找 高 危 夫妇 的 花费 和 收益 比 将 变 得 非常 引 人 注 目 。 这 样 一 
来 ， 鉴 定 那 些 高 危 夫妇 并 同 他 们 商谈 关于 疾病 的 性 质 和 他 们 的 家 庭 
计划 ， 才 可 能 具有 经 济 学 意义 。 这 种 情况 让 许多 生物 伦理 学 家 和 残 
疾 人 群 深 感 不 安 。 他 们 害怕 当 技 术 费 用 不 再 成 为 广泛 应 用 的 障碍 
时 ， 社 会 经 济 力量 会 驱使 消费 者 使 用 DNA 检测， 而 那些 检测 为 阳性 
的 人 会 避免 高 危 妊娠 或 选择 流产 患 病 胎儿 。 一 些 人 认为 这 就 是 一 种 
所 谓 的 “优生 学 ” (参见 第 23 章 ) ， 并且 警告 人 们 要 警惕 社会 政 
策 的 倒退 。 

在 生物 伦理 学 家 的 圈子 中 ,流传 过 一 个 杜撰 的 故事 : 健保 组 织 也 
官员 告诉 患 训 性 纤维 化 孩子 的 父母 ， 如 果 他 们 决定 要 另外 一 个 孩子 ， 
只 有 母亲 做 了 产 前 CF 基因 检测 ， 健 保 组 织 才 给 这 个 孩子 提供 保险 。 





讼 ” 
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20 世纪 90 年 代 早 期 ， 我 曾 接受 一 对 夫妇 代表 的 询问 ， 这 对 夫妇 报告 
说 收 到 这 样 的 威胁 。 我 被 告知 一 个 健保 组 织 医 生 确实 曾经 强烈 地 建 
议 一 名 有 患 训 性 纤维 化 孩子 的 女士 在 将 来 怀孕 时 做 产 前 检查 ， 但 这 位 
女士 感觉 这 个 建议 受到 不 能 得 到 保险 的 威胁 。 健保 组 织 在 接 到 一 位 
顾问 遗传 学 家 的 电话 后 赶紧 将 自己 与 任何 强制 行为 撤 清关 系 ， 哪 怕 只 
是 一 点 点 。 

通过 人 群 普查 来 鉴定 CF 突变 携带 者 的 做 法 ， 引 发 了 十 分 棘手 的 有 
关 选 择 性 晴 胎 的 伦理 问题 。 为 高 危 夫妇 提供 基于 DNA 的 产 前 诊断 ， 
如 果 胎 儿 患 病 ， 他 们 就 可 以 选择 终止 妊娠 的 做 法 是 否 正 确 ? 即使 有 关 
妇女 从 1973 年 开始 享有 的 这 类 隐私 权 的 法 案 (PURE) 可 以 支持 
这 个 观点 , 很 大 一 部 分 美国 人 是 反对 这 样 做 的 。 1997 年 ，《 今 日 美 
国 》 (USA Today ) 进行 了 一 项 有 819 人 参加 的 民意 调查 ，49% 的 人 认为 
利用 产 前 检查 来 发 现 并 流产 患 吉 性 纤维 化 胎儿 的 做 法 是 不 道德 的 。 在 
许多 人 的 观念 中 ， 因 不 想 要 孩子 而 作出 终止 妊娠 的 决定 与 由 于 不 满意 
孩子 的 预期 状态 而 终止 妊娠 的 决定 相 比 ， 人 们 更 愿意 接受 前 者 。 

是 否 有 一 些 夫妇 在 了 解 到 他 们 所 怀 的 孩子 注定 会 串 有 训 性 纤维 化 
而 终止 妊娠 呢 ? 答案 是 肯定 的 。 对 没有 囊 性 纤维 化 相关 经 历 的 年 轻 
人 进行 调查 表明 ，2/3 的 人 会 在 这 种 情况 下 选择 终止 妊娠 。 另 一 方 
面 ， 对 已 经 有 一 个 患 圳 性 纤维 化 孩子 的 夫妇 进行 调查 发 现 ， 少 于 1/4 的 
人 会 选择 流产 患 病 胎 儿 。 随 着 囊 性 纤维 化 治疗 前 景 的 改善 ， 选 择 终 
止 妊 娠 的 人 还 会 减少 。 

没有 囊 性 纤维 化 家 族 史 的 年 轻 夫 妇 是 否 会 主动 进行 携带 者 检查 ? 如 
果 被 证 明 是 携带 者 ， 他 们 是 否 会 避免 这 种 1/4 概率 的 高 危 妊 娠 呢 ? 他 们 可 
以 有 很 多 方法 来 规避 这 个 风险 ,包括 不 要 孩子 、 领 养 、 利 用 捐献 的 卵子 
或 精子 、 接 受 着 床 前 遗传 学 检查 (preimplantation genetic diagnosis, PGD) 
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等 。 在 PGD 中 , 将 针对 在 试管 中 用 这 对 夫妇 的 卵子 和 精子 所 获得 的 
8 个 胚胎 细胞 中 的 一 个 进行 CF 突变 检测 。 这 项 技术 可 行 是 由 于 实验 
室 可 以 将 那个 细胞 的 CFTR 基因 成 百 万 扩 增 并 用 于 突变 筛选 。 如 果皮 
胎 中 没有 CF 突变 ( 即 没 有 继承 2 CF 突变) ,就 可 以 将 这 个 胚胎 用 
如 同治 疗 不 孕 症 一 样 的 标准 技术 送 回 母 亲 体内 。 受精 卵 “ 着 床 前 诊 
断 ” 的 前 景 似乎 非常 之 好 ,但 花费 也 相当 昂贵 , 而 且 在 目前 这 个 阶段 
实验 结果 的 准确 性 还 不 能 完全 确定 。 并 且 只 有 孕妇 同意 进行 羊水 诊 
断 以 确认 胎儿 没有 2 个 致 病 等 位 基因 时 ， 医 生 们 才能 进行 这 项 检测 。 
当然 ， 必 须 保 证 医生 们 不 会 强迫 进行 检测 。 

人 和 群 普查 是 否 会 显著 地 降低 患 台 性 纤维 化 胎儿 的 数量 昵 ? 越 来 越 
多 的 研究 表明 ,一旦 人 们 了 解囊 性 纤维 化 的 相关 知识 ， 知 道 其 遗传 学 
过 程 并 已 有 高 质量 的 检测 方法 ， 相 当 数 量 的 女性 会 主动 要 求 进行 检 
W. 但 是 ,我 们 还 没有 证 据 表明 大 规模 人 群 普 查 会 对 患 这 种 疾病 的 
孩子 降生 数量 有 什么 样 的 影响 。 若干 较 大 的 管理 式 医疗 机 构 已 经 开 
始 对 年 轻 女性 提供 常规 的 CF 基因 筛选 ， 但 还 是 不 清楚 这 样 的 检测 会 
以 怎样 的 速度 或 深度 推广 开 来 。 

圳 性 纤维 化 携带 者 检测 很 可 能 是 第 一 批 基于 DNA 的 检测 手段 之 
一 ,这 些 检 测 也 许 会 被 用 于 大 规模 人 群 普查 ,为 即将 生育 孩子 的 父母 
建立 一 种 早期 预警 系统 。 Ri, Bee OME BSR 
相连 的 事实 将 持续 深远 地 影响 着 许 许多 多 的 人 ， 也 给 分 子 医学 笼 摆 了 
一 个 巨大 的 阴影 。 
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18. FLERI 
知情 的 负担 


.基因 与 癌症 

Rab Say : FE ARE EE be (Molly Fitzpatrick) 的 家 庭 相 册 ， 你 很 
快 就 会 对 其 强烈 的 家 族 相似 性 感到 震惊 。 从 外 祖母 到 母亲 再 到 女 
儿 ， 从 夏 日 的 时 和 餐 到 圣诞 记 清 晨 ， 一 张 接 一 张 的 照片 记录 了 她 们 唱腔 
MERE. HARER, RNR. DIN RAV REN BSS. 
这 上 百 张 照片 《有些 差不多 有 一 个 世纪 了 ) 反映 了 这 个 家 族 从 一 名 不 
文 的 移民 一 步 步 崛 起 的 历程 ， 他 们 的 子孙 后 代 正 享受 着 美国 中 产 阶 级 
舒适 的 生活 。 然而 ,相册 总 是 记录 美好 的 时 光 ， 瞬 时 的 镜头 不 会 告 
诉 我 们 背后 的 故事 。 只 有 当 莫 莉 停 下 来 并 指 着 某 张 照片 深情 地 妃 忆 
往事 时 ,我 才 真 正 地 开始 了 解 她 的 家 族 沉 重 的 人 负担。 

在 上 4 代 人 中 ,， 莫 莉 母 亲家 族 已 有 7 MORE AR, BO 
ATIRA. 这 9 位 女性 中 ， 只 有 一 位 活 过 60 岁 ， 而 大 多 数 在 50 
多 岁 就 去 世 了 。 目前 , A we i ASAT BER Fn w A 

(Elizabeth) 和 姨妈 凯瑟琳 (Kathleen) 。 眼看 着 母亲 和 一 位 姐姐 离开 
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人 人世， 现年 70 岁 的 凯瑟琳 相当 早期 就 已 经 作 手 术 切 除了 两 个 乳房 。 
大 约 20 年 前 ,预防 性 乳腺 切除 术 还 是 极 少 采 用 的 手术 ， 凯瑟琳 费 了 
好 大 劲 才 说 服 外 科 医 生 做 这 个 手术 。 伊丽莎白 在 乳腺 肿块 还 很 小 时 
就 发 现 了 问题 : 她 在 15 年 前 做 了 乳房 切除 手术 。 

在 美国 ， 每 年 约 有 15 万 名 女性 被 诊断 为 乳腺 况 ， 还 有 约 2 刀 人 
得 知 自己 患 有 卵巢 瘤 。 每 年 大 约 有 4 万 名 女性 死 于 乳 脲 况 ，1 万 多 人 
SOF ONS. 妇女 一 生 中 患 乳腺 况 的 概率 约 为 9, 但 必须 记 住 大 多 
数 发 生 于 老年 女性 。 对 于 一 般 人 群 ， 到 50 岁 患 乳 腺 瘤 的 概率 “ 仅 
为 ” 大约 2% 。 妇女 一 生 中 患 卵巢 况 的 风险 为 165， 而 且 大 多 数 病例 
是 60 岁 以 上 的 老年 女性 。 患 有 这 两 种 癌症 之 一 的 女性 中 ， 大 约 
5% 一 10% 的 人 有 其 中 一 种 或 两 种 癌症 的 极 显著 的 家 族 史 。 

一 个 世纪 以 前 ， 医 生 们 就 开始 记录 那些 有 大 量 瘤 症 患者 的 家 族 。 
几 十 年 前 , 这 样 的 报道 并 没有 引起 人 们 的 重视 , 仪 仅 被 视 为 医学 奇闻 
而 已 。 然而 ， 随 着 人 类 预期 寿命 急剧 地 攀升 (从 1900 年 和 开始， 美国 
出 生 的 白 种 女性 的 平均 预期 寿命 从 45 岁 上 升 到 78 岁 ， 而且 还 在 继续 
增加 ) ， 我 们 对 老年 性 疾病 的 了 解 增加 ， 以 及 病理 学 和 遗传 学 知识 的 
增长 ， 很 大 一 部 分 乳腺 癌 和 许多 其 他 瘤 症 发 生 在 那些 生 而 具有 某 种 遗 
传 特征 的 人 们 身上 的 证 据 也 在 不 断 增 加 。 

在 分 子 水 平 上 , 每 一 种 癌症 都 是 一 种 遗传 疾病 。 我 们 能 了 解 到 
这 一 点 ， 得 益 于 过 去 25 年 间 许 多 科学 家 的 工作 ， 他 们 发 现 并 阐明 了 
两 类 基因 ， 分 别称 为 致癌 基因 和 抑 癌 基因 。 凡 十 个 致 瘤 基 因 编 码 的 
蛋白 质 在 细胞 表面 的 关键 位 置 发 挥 作用 ， 并 控制 细胞 的 生长 和 分 裂 。 
它们 启动 了 级 联 分 子 信使 ， 这 些 分 子 信 使 到 达 细 胞 核 内 并 指挥 某 些 基 
因 来 进行 细胞 复制 。 当 致 瘤 基 因 正 常 工 作 时 ,它们 可 以 协调 人 类 生 
长 的 各 个 方面 、 损 伤 组 织 的 重建 以 及 死亡 细胞 更 蔡 等 。 SBS 
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因 不 能 正常 工作 时 ， 它 们 所 产生 的 生长 因子 将 导致 细胞 大 规模 的 过 度 
增殖 ,这 是 癌症 的 基本 特征 。 在 大 多 数 情况 下 ,这 种 过 度 增殖 的 信 
号 还 不 足以 导致 癌症 。 要 成 为 肿瘤 的 建 群 细胞 ,细胞 还 必须 克服 正 
常情 况 下 限制 其 生长 的 抑 癌 基 因 和 抑 癌 蛋白 的 作用 。 

当 某 个 细胞 在 以 不 同方 式 调控 细胞 循环 (细胞 分 裂 的 时 间 和 速率 
控制 ) 的 若干 不 同 基因 上 积累 了 足够 多 的 突变 时 ,细胞 就 会 疯狂 地 复 
制 。 一 旦 这 些 突变 显著 地 破坏 了 调控 循环 系统 ， 一 些 后 代 细胞 就 会 
因 生 长 程序 化 错误 而 开始 转移 逃离 并 迁移 到 身体 的 其 他 部 位 ) ,使 
得 患者 死 于 转移 瘤 的 危险 大 大 增加 。 

大 多 数 情况 下 ,致癌 基因 和 搜 癌 基因 (目前 已 经 鉴定 了 几 十 个 ) 
的 突变 在 个 体 与 生 俱 来 的 DNA 中 并 不 存在 ,它们 是 生命 过 程 中 发 生 
于 各 种 组 织 细胞 中 的 体 细胞 突变 。 人 体 的 许多 细胞 (特别 是 那些 暴 
露 于 外 部 的 细胞 ， 如 肺 和 直肠 中 的 细胞 ) 通常 需要 通过 分 裂 来 蔡 代 那 
些 在 正常 生理 活动 中 死亡 的 细胞 。 细胞 在 分 裂 时 会 将 其 DNA 的 一 份 
拷贝 包括 任何 新 近 获 得 的 突变 一 传递 给 两 个 后 代 细胞 ， 后 者 在 
适当 的 时 候 可 能 再 传递 给 它们 的 子 代 细胞 。 这 些 以 几 十 亿 计 的 子 代 
细胞 (人 体内 的 细胞 是 以 10 万 亿 计 的 ) 中 的 若干 细胞 会 再 获得 其 他 
基因 上 的 附加 突变 。 随后 ,其 中 一 些 会 将 更 大 的 突变 负载 传 给 它们 
的 后 代 。 如 果 - 个 细胞 遗传 了 一 套 适合 的 突变 细胞 ， 它 就 有 可 能 成 
为 肿瘤 细胞 群 的 建 群 细 胞 。 对 于 某 些 癌症 ,我 们 现在 已 经 了 解 其 发 
展 的 详细 过 程 。 20 世纪 90 年 代 中 ， 由 约翰 霍 普 金 斯 大 学 医学 院 福 
格 尔 斯 坦 (Bert Vogelstein) 博士 领导 的 研究 小 组 发 现 了 在 直肠 瘤 发 病 
时 一 定 会 发 生 的 突变 基因 。 

没有 人 能 确切 地 知道 大 多 数 体 细胞 突变 的 原因 ， 但 我 们 还 是 有 一 
些 较为 合理 的 假说 。 例如 ， 在 肺癌 发 生 中 无 可 辩驳 的 证 据 表明 ， 直 
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接地 和 反复 地 接触 香烟 烟雾 中 的 化 学 物质 最 终 将 损坏 关键 的 基因 。 
普遍 的 流行 病 学 证 据 表明 ， 高 脂肪 饮食 是 直肠 癌 的 危险 因素 之 一 ,县 
或 多 或 少 也 是 乳腺 癌 的 危险 因素 。 事实 上 ,一 些 著名 的 肿瘤 流行 病 
学 家 认为 吸烟 和 高 脂肪 饮食 导致 的 癌症 占 到 美国 所 有 癌症 (不 包括 
皮肤 癌 ) 的 23。 如 果 这 个 比例 成 立 ， 那么 其 他 主要 的 怀疑 因素 没有 
一 个 能 够 真正 构成 病因 饼 图 中 最 大 的 一 块 。 例如 ， 尽管 所 有 注意 力 
集中 于 低 水 平 辐射 ， 事实 上 我 们 都 长 期 暴露 在 这 样 的 慢性 辐射 之 下 ， 
通常 认为 它 仅 导致 所 有 肿瘤 致死 人 数 的 2% 。 

尽管 人 们 对 工作 环境 中 化 学 物质 的 暴露 问题 倍加 注意 ， 但 流行 病 
学 证 据 表明 ， 它 仅 导致 较 少 的 癌症 种 类 ， 同样 大 约 相当 于 所 有 肿瘤 的 
2% ,这 比 发 生 在 19 世纪 和 20 世纪 初 的 病例 要 少 得 多 。 事实 上 ， 最 
有 力 的 化 学 暴露 导致 癌症 的 证 据 是 在 近乎 两 个 世纪 以 前 观察 到 的 。 
19 世纪 早期 ， 英 国医 生 波 欧 (Percival Potts) 锁 士 发 现 打扫 烟 向 的 年 
轻 男子 常 约 患 阴 囊 瘤 ， 这 是 由 于 皮肤 长 期 暴露 在 煤 焦油 下 所 导致 的 。 
另 一 个 记录 在 案 的 职业 癌症 实例 是 、 在 制作 手表 的 发 光 表盘 (一 项 已 
经 废弃 很 久 的 工艺 ) 时 ， 暴 露 在 放射 线 下 的 工人 中 患 甲状 腺 瘤 者 剧 
增 。 如 今 , 我们 要 感谢 良好 的 防 泄漏 系统 ， 否 则 现代 工业 社会 的 工 
作 场 所 中 所 能 发 现 的 成 百 上 千 的 有 害 化 合 物 会 导致 比 50 年 前 要 多 得 
多 的 癌症 。 在 贫穷 国家 ， 还 有 许多 非常 危险 的 工作 场所 ， 患 职业 瘤 
症 的 风险 也 许 还 是 很 高 。 

大 多 数 遗 传 性 肿瘤 ( 像 发 生 在 莫 莉 : 菲 获 帕特里克 家 族 中 的 一 
样 ) 是 先天 具有 某 个 抑 痛 基因 上 的 性 细胞 系 突变 的 个 体 ， 其 体 细胞 突 
变 (在 某 个 器 官 中 细胞 的 DNA 变 化 ) 累积 发 生 的 。 由 于 性 细胞 系 的 
变化 从 怀孕 那 一 刻 起 就 已 存在 ， 所 以 它 存 在 于 身体 内 所 有 细胞 的 
DNA 中 。 其 实 , 具有 性 细胞 系 突变 的 人 在 生命 之 初 就 比 其 他 人 向 辣 
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省 靠近 了 一 大 步 。 这 就 是 为 什么 遗传 性 肿瘤 的 一 个 典型 特征 就 是 它 
们 在 较 小 年 龄 自 有 可 能 突然 发 生 。 的 确 ， 人 们 就 是 通过 对 两 种 小 儿 
癌症 一 一 视网膜 母 细 了 胞 瘤 (一 种 眼 部 肿瘤 ) 和 肾 母 细胞 瘤 (Wilms 
tumor of the kidney) 的 研究 部 分 图 明了 抑 况 基因 的 概念 。 


BRCA1 与 BRCA2 

1989 年 ， 由 玛丽 ~ 克莱尔 - 金 (她 后 来 去 了 加 州 大 学 伯克利 分 
校 ) 领导 的 研究 小 组 通过 对 许多 像 菲 茨 帕 特 里 克 一 样 的 家 族 进 行 艰 
苦 研 究 之 后 发 现 了 可 靠 的 证 据 ， 表 明 人 类 17 号 染色 体 的 长 臂 上 有 一 
个 基因 , 该 基因 如 果 发 生 突变 将 会 大 大 增加 妇女 一 生 中 患 乳 脲 癌 和 
卵巢 癌 的 可 能 性 。 这 一 消息 引发 了 一 场 激烈 的 寻找 和 克隆 该 基因 的 
竞赛 。 由 麦 利 亚 德 基因 科技 公司 (Myriad Genetics) 的 什 科 尔 尼 死 
(Mark Skolnick) 领导 的 研究 小 组 终于 在 1994 年 赢得 了 这 场 胜 利 。 
当时 ， 麦 利 亚 德 公司 还 是 盐湖 城 一 家 刚刚 起 步 的 生物 技术 公司 。 从 
那 以 后 ， 人 们 采用 同样 的 研究 策略 发 现 了 第 二 个 导致 乳腺 瘤 的 基 
A, MWA, 在 未 来 的 几 年 中 ,似乎 还 会 发 现 更 多 的 基因 。 这 两 个 
已 经 发 现 的 基因 分 别称 为 BRCAl 和 BRCA2， 所 有 遗传 性 乳腺 癌 和 孵 
梨 癌 中 一 半 以 上 与 它们 有 关 。 有 趣 的 是 ,分子 遗传 学 家 现在 往往 在 
他 们 还 不 清楚 某 个 基因 在 细胞 生命 周期 中 的 作用 之 前 就 发 现 了 致 病 
基因 。 的 确 ， 我们 还 不 知道 BRCAIL 和 BRCA2 所 编码 蛋白 有 什么 功 
能 ,但 这 些 秘密 会 很 快 被 破解 。 

尽管 人 们 还 在 收集 和 整理 数据 ,但 已 经 比较 清楚 的 是 ， 有 害 的 
BRCA1 突变 的 携带 者 在 一 生 中 患 乳 腺 瘤 的 概率 为 50% ~ 70% , 在 50 
岁 以 前 患 乳腺 瘤 的 概率 为 30% ~ 50% 。 换言之 ， 她 们 在 生命 早期 串 
乳 蛛 瘤 的 风险 大 约 是 一 般 妇 女 的 1$~ 20 倍 。 也 许 更 加 明显 但 很 少 有 


|18. 乳腺 癌 ” 知情 的 负担 | 


257 





258 


人 讨论 的 是 ,她 们 患 卵 梨 瘤 的 风险 也 远 远 高 于 一 般 人 群 。 BRCAL 突 
变 基因 的 携带 者 一 生 中 上 患 卵 梨 痛 的 风险 可 能 高 达 16, 大 约 比 一 般 人 
群 高 10- 15 倍 。 因此 ,让 携带 有 害 突变 基因 的 女性 知晓 其 患 卵巢 瘤 
的 风险 极为 重要 。 事实 上 ， 它 甚至 比 乳 腺 瘤 的 风险 更 大 。 大 多 数 女 
性 已 经 高 度 意识 到 乳腺 瘤 的 普遍 性 ， 了 解 简单 的 早期 检查 方法 (自我 
检查 和 定期 X 光 检查 ) ， 并 意识 到 它 是 一 种 可 治疗 疾病 ， 患 者 生存 时 
间 也 在 不 断 延长 。 一 般 来 说 ， 女 性 对 其 患 卵 集 癌 风 险 的 了 解 就 要 少 
得 多 。 尽管 还 未 完全 证 实 , 但 人 们 认为 携带 BRCAL 突变 的 女性 切除 
GNSS ER CARD HOR AON LIE AT AEE, SESE, 这 种 外 科 手 
术 不 会 完全 消除 这 种 风险 ,因为 5% ~ 10% FY SR SLIME 3K UR FZ #2 
壁 附近 生物 学 上 相似 的 细胞 ,它们 在 卵 梨 切除 时 不 能 一 并 摘除 。 

1996 年 ， 麦 利 亚 德 公司 开发 了 世界 上 第 一 个 准确 读 取 某 个 基因 
DNA 序 列 的 实验 室 检 测 技术 。 利用 高 度 自动 化 技术 ， 科 学 家 们 从 高 
危 个 体 的 血样 中 抽 提 DNA, 检测 这 两 个 基因 编码 序列 中 的 大 约 16 500 
个 碱 基 对 ， 以 寻找 碱 基 对 变化 。 这 一 新 的 令 人 惊奇 的 检测 技术 在 一 
份 样品 中 分 析 的 DNA 碱 基 对 数量 远 远 多 于 20 世纪 70 年 代 中 期 世界 
上 所 有 实验 室 分 析 的 数量 , 它 给 像 英 莉 . 非 获 帕特里克 这 样 的 人 带 来 
了 新 的 希望 和 极度 的 困惑 ， 也 加 剧 了 有 关 这 项 检测 是 否 符合 患者 最 大 
利益 的 政策 辩论 。 在 未 来 若干 年 中 ,我 们 当中 成 百 上 千 万 的 人 都 要 
面临 这 样 一 个 难题 一 莫 莉 将 是 最 早 的 人 之 一 一 -她 应 当知 道 自己 是 
否 携带 一 个 易 串 癌症 的 突变 基因 吗 ? 

1982 年 ， 英 莉 的 母亲 伊丽莎白 在 和 8 岁 时 患 上 乳腺 瘤 。 然而 ， 伊 
丽 莎 白 认为 自己 已 非常 幸运 。 首先 , 她 的 母亲 (AMIE) 在 38 
岁 时 诊断 为 乳腺 瘤 并 在 39 岁 时 离开 人 世 ， 所 以 伊丽莎白 认为 自己 已 
经 比 母 亲 晚 发 病 11 年 ， 其次， 因为 伊丽莎白 经 常 仔细 地 检查 自己 的 


| 林肯 的 DNA | 





乳房 ， 所 以 她 在 肿块 还 很 小 时 就 发 现 了 它 并 作 了 乳房 手术 ， 术 后 15 
年 病情 稳定 ， 再次， 她 还 没有 和 患 上 对 她 来 说 十 分 危险 的 继 发 性 乳腺 癌 
或 卵巢 癌 。 Rit, RS AMR, 最 后 ,伊丽莎白 认为 自己 幸 
运 的 是 ， 她 知道 自己 的 BROCA 基因 存在 突变 。 作为 第 一 批 进 行 DNA 
检测 的 人 ， 她 将 一 个 深 藏 着 的 家 族 猜 疑 变 成 了 现实 。 伊丽莎白 告诉 
我 ， 她 进行 这 项 检测 有 两 个 原因 。 对 于 她 自己 ， 如 果 检 测 为 阳性 ， 
就 为 作 卵 梨 切 除 手 术 提供 了 充足 的 理由 。 更 重要 的 是 ， 她 希望 为 她 
的 女儿 和 儿子 提供 关于 他 们 家 族 遗 传 有 致 痛风 险 基因 的 信息 。 即使 
她 儿子 的 绝对 风险 比较 低 ， 但 携带 有 BRCAI 突变 的 男性 比 其 他 男性 
患 乳 腺 瘤 的 风险 要 大 。 早期 研究 表明 ， 他 们 患 前 列 腺 瘤 的 风险 也 很 
大 。 由 于 伊丽莎白 有 一 个 BRCA1 突变 ， 所 以 她 将 这 个 突变 遗传 给 她 
的 任何 一 个 孩子 的 概率 是 1/2。 

男性 和 女性 均 可 携带 突变 的 BRCA1、 BRCA2 并 遗传 给 他 们 后 代 
的 事实 造成 了 一 种 临床 假象 。 在 较 多 例子 中 ,被 证 明 有 遗传 性 乳腺 
癌 或 卵 策 瘤 的 女性 是 她 们 家 族 中 第 一 个 发 病 的 人 ， 而 罕 变 可 能 已 经 
在 男性 中 间 静 悄悄 地 传播 开 来 。 这 个 突变 可 能 起 源 于 四 代 以 前 赋予 
一 个 男孩 生命 的 精子 细胞 。 这 次 妊娠 生 下 的 孩子 长 大 成 人 后 亡妻 生 
子 , 将 这 个 突变 遗传 给 他 的 两 个 儿子 。 在 下 一 代 中 ,他 的 每 一 个 儿 
F (没有 一 个 患 肿瘤 ) 都 有 3 个 孩子 一 一 两 个 儿子 和 一 个 女儿 。 可 
能 性 最 大 的 一 种 情况 是 ， 他 的 两 个 孙女 中 只 有 一 个 遗传 了 这 个 突 
变 ， 而 这 个 突变 导致 好 在 52 岁 时 患 上 乳腺 癌 。 然而 ， 当 这 位 女性 
向 她 的 医生 复述 她 的 家 史 时 ， 她 很 难 提供 表明 她 天 生 具 有 乳腺 癌 遗 
传 因素 的 线索 。 

科学 家 们 一 般 是 通过 研究 那些 规模 较 大 并 已 有 多 人 诊断 为 乳腺 
癌 的 大 家 族 才 能 发 现 BRCAl 和 BRCA2 基因 。 这 些 只 不 过 反映 了 未 
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知 领域 的 冰山 一 角 。 随 着 我 们 认识 的 增加 ， 也 许 会 发 现 乳腺 瘤 和 其 
他 癌症 遗传 造成 的 风险 在 一 定 程 度 上 比 我 们 所 想象 的 要 高 ， 但 这 种 
风险 分 布 在 许多 不 同 的 基因 中 ， 其 中 一 些 对 所 患 疾病 的 影响 只 占 很 
小 一 部 分 。 环境 因素 在 乳腺 瘤 发 生 中 的 作用 应 该 很 高 ， 但 目前 人 们 
还 了 解 甚 少 。 

莫 莉 的 母亲 决定 第 一 批 进行 癌症 风险 检测 的 决定 深 深 地 影 啊 了 葛 
<i, 结果 表明 ， 莫 莉 有 50% 的 可 能 继承 了 一 个 导致 她 母亲 患 乳腺 况 
的 那 类 基因 。 她 在 任何 时 候 都 可 以 去 弄 清楚 自己 在 生命 之 初 投掷 这 
枚 特殊 的 遗传 学 硬币 时 是 输 还 是 赢 ， 但 她 对 于 是 否 去 作 检测 一 直 十 分 
苦头 。 一 方面 ， 了 解 自 己 是 否 携 带 BRCAI 突变 基因 有 着 巨大 的 话 
惑 。 如 果 莫 莉 不 是 携带 者 ， 那 么 许多 令 她 烦恼 的 担心 就 会 云 销 雾 
散 : 她 将 不 再 害怕 会 像 她 的 一 位 姨妈 一 样 过 早 地 死 于 卵巢 癌 ， 她 也 将 
不 再 考虑 是 否 应 该 将 健康 的 乳房 切除 以 减少 账 患 癌症 的 风险 ， 她 更 将 
不 再 担心 将 来 她 有 孩子 时 ， 是 否 会 把 易 患 癌症 的 基因 遗传 给 孩子 。 

如 果 她 进行 检测 而 且 结果 表明 她 确实 从 她 母亲 那里 遗传 了 突变 
基因 ， 会 发 生 什 么 呢 ? 她 通常 可 以 压抑 住 的 所 有 担心 会 迅速 进发 。 
老 问题 会 呈现 出 新 的 紧迫 性 : 是 否 应 该 考虑 做 乳腺 切除 术 呢 ? 确实 
有 一 些 公 正 而 有 说 服 力 的 证 据 表 明 手 术 可 以 有 效 挽 救 BRCAI 或 
BRCA2 突变 基因 携带 者 的 生命 。 1996 年 ，Mayo 临床 中 心 的 研究 人 
员 哈 特 曼 (Lynn Hartman) 博士 发 表 了 一 项 研究 结果 ， 她 调查 了 那 
些 为 治疗 已 存在 癌症 切除 一 侧 乳 房 ， 同 时 为 避免 将 来 患 瘤 钙 而 切除 
另 一 侧 乳 房 的 妇女 。 通过 比较 ， 哈 特 曼 博士 发 现在 将 两 侧 乳 房 切除 
的 研究 组 中 乳腺 癌 导 致 的 死亡 要 少 得 多 。 这 是 第 一 个 预防 性 外 科 手 
术 可 以 挽救 生命 的 证 据 ， 但 它 只 是 一 项 回顾 性 研究 ， 还 难以 让 一 些 
科学 家 信服 。 
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让 我 们 想象 一 下 决定 是 否 进行 预防 性 手术 的 难度 。 MS, BD 
有 女性 主动 请 求 这 样 做 , 而 且 很 少 有 外 科 医 生 建 议 做 这 一 选择 ， 主 要 
是 因为 他 们 相信 通过 仔细 地 随访 高 危 女性 ,就 可 以 较 早 地 发 现 乳腺 癌 
并 可 治愈 。 另 一 方面 ， 越 来 越 多 的 医疗 中 心 不 断 向 携带 有 害 的 
BRCAI 基因 突变 的 女性 提供 切除 两 侧 卵 策 的 外 科 手 术 ， 因 为 目前 对 这 
些 女性 还 不 可 能 早期 发 现 卵 巢 癌 并 治愈 它 。 葛 莉 今年 30 岁 , 将 在 近 
期 结婚 ， 她 希望 在 随后 4 年 内 生 两 个 孩子 。 如 果 在 可 以 使 她 避免 手 
术 的 化 学 防御 手段 方面 仍然 没有 重大 突破 的 话 ， 她 计划 在 40 岁 之 前 
将 两 侧 卵 集 切 除 。 

搜寻 可 能 使 携带 者 易 患 乳腺 癌 和 卵巢 癌 的 基因 可 以 解释 一 个 古老 
而 又 令 人 迷惑 的 现象 。 阿 什 克 纳 济 (Ashkenazi) 犹太 女性 (美国 大 约 
90% 的 犹太 人 是 阿 什 克 纳 济 人 的 后 裔 ) 患 乳腺 癌 的 概率 要 高 于 平均 水 
P, 多 年 来 ， 这 些 较 高 概率 被 归结 于 他 们 在 饮食 或 生活 方式 中 的 未 
知 因素 。 我 们 现在 知道 ， 原 因 大 部 分 是 属于 遗传 性 的 。 BRCAI 基因 
的 两 个 突变 和 BRCA2 基因 的 一 个 突变 在 阿 什 克 纳 济 人 中 比较 常见 。 
总 的 来 说 ,每 一 个 阿 什 克 纳 济 犹太 人 先天 具有 这 些 突变 之 一 的 概率 为 
1/40。 从 遗传 学 角度 来 看 ， 这 些 突变 在 这 一 人 群 中 的 高 度 流行 可 能 是 
由 于 3 个 因素 综合 作用 的 结果 。 首先 ， 因 为 阿 什 克 纳 济 人 是 一 个 相 
对 较 小 的 族群 ， 他 们 在 大 多 数 历史 时 期 都 倾向 于 家 族 成 员 间 婚配 OA 
传 学 上 称 为 同族 通婚 )， 可 能 使 一 些 随机 产生 的 突变 遗传 下 来 。 其 
次 ， 因 为 这 些 突变 通常 在 携带 者 有 了 孩子 之 后 才 导致 疾病 , 对 生殖 适 
合 度 (每 个 人 所 具有 的 传递 其 基因 的 可 能 性 ) 没有 什么 负面 影响 ， 从 
而 这 些 基因 不 会 被 排除 在 基因 库 (gene pool) 之 外 。 最 后 ， 由 于 这 
3 个 突变 如 此 普遍 ， 所 以 甚至 有 可 能 在 一 个 人 生命 的 前 40 年 间 ， 它 们 
会 带 来 一 些 目前 还 不 完全 清楚 的 益处 。 | 
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电 于 仅 用 3 个 突变 就 可 以 解释 在 阿 什 克 纳 济 人 中 出 现 的 大 多 数 
乳 乳 癌 遗 传 风险 ， 所 以 开发 一 种 费用 较 低 、 针 对 阿 什 克 纳 济 狐 太 人 
的 DNA 检测 手段 在 技术 上 是 很 容易 实现 的 。 然而 ,直到 目前 为 
让 ， 仅 有 很 少 的 人 去 进行 这 项 检测 。 由 于 没有 哪怕 是 最 简单 的 医学 
干预 手段 (如 服用 有 少量 副作用 但 可 以 降低 携带 者 风险 的 药物 ) ， 
而 且 很 少女 性 愿意 做 双 侧 乳房 切除 手术 ， 所 以 许多 犹太 妇女 正在 讨 
论 这 样 一 个 问题 知道 自己 确实 携带 这 3 个 突变 基因 中 的 一 个 是 否 
有 好 处 ? 既然 乳腺 癌 是 所 有 妇女 都 面临 的 危险 , 而 且 ， 只 要 坚持 使 
用 目前 已 建立 的 监测 技术 ， 就 能 在 较 早 阶段 诊断 出 大 多 数 乳 腺 瘤 患 
者 ， 那 么 为 何不 采用 全 面 监测 的 方法 尽早 发 现 乳 腺 瘤 呢 ? 这 个 办 污 
的 确 很 好 ， 但 它 并 不 能 解决 BRCAI 携带 者 也 具有 较 高 患 卵巢 瘤 风险 
的 问题 。 BA, CPR CRABS HMA. 卵巢 瘤 是 一 种 
内 脏 疾 病 ， 在 大 多 数 情 况 下 仅 在 疾病 晚期 才 被 诊断 出 来 ， 而 患者 多 
在 5 年 内 就 会 死去 。 如 果 某 位 妇女 有 明显 的 乳腺 瘤 家 族 史 (REA 
家 族 一 样 ) ,而 且 她 可 以 清楚 地 知道 自己 患 乳 腺 癌 和 卵巢 况 的 风 
Mi, 那么 上 述 信息 就 可 能 具有 很 高 价值 。 

许多 有 乳腺 瘤 家 族 史 的 女性 经 常 提 及 的 另 一 个 主要 忧虑 [也 是 
“乳腺 癌 国 家 行动 计划 ” (National Action Plan on Breast Cancer) 所 关 
心 的 J] 是， 当 一 个 健康 个 体 发 现 她 携带 一 个 乳腺 癌 相 关 突 变 基因 时 ， 
她 和 她 的 亲 威 是 否 会 遇 到 健康 和 人 寿 保 险 方 面 的 问题 。 对 遗传 读 馈 
方面 的 担心 是 可 以 理解 的 。 在 美国 ， 遗 传 学 概念 在 20 世纪 上 半 叶 的 
大 多 数 时 期 都 被 误 用 ， 导 致 大 约 6 万 智力 迟钝 的 人 被 强制 绝育 ， 而 国 
家 移民 配额 对 那些 被 认为 是 相对 优等 种 族 的 人 放 开 (参见 第 24 
章 ) 。 基于 种 族 和 性 别 ( 均 由 遗传 决定 ) 的 社会 经 济 歧视 今天 仍 有 
市 场 。 况 症 患者 很 难得 到 支付 得 起 的 健康 和 人 寿 保险 。 
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有 什么 证 据 表明 ,美国 的 健康 人 会 因为 遗传 测试 显示 其 有 恩 患 严 
重 疾病 ， 抑 或 生 下 有 遗传 疾病 的 孩子 的 高 风险 ， 而 被 拒 于 健康 保险 之 
外 ， 或 被 索要 更 高 的 保险 费 吗 ?一 句 话 一 一 基本 上 没有 。 1992 年 和 
1996 年 ， 波 士 顿 的 一 个 研究 小 组 发 表 了 有 关 各 种 遗传 疾病 高 危 家 族 的 
调查 报告 ， 说 明 有 相当 大 的 一 部 分 人 被 排斥 在 健康 保险 之 外 。 然 
而 ， 由 于 作者 没有 联系 保险 商 来 研究 他 们 那 方 面 的 情况 ， 所 以 不 可 能 
证 实 客户 方面 的 说 法 。 发 表 于 1992 年 的 报告 吸引 了 大 量 媒体 的 注意 
力 和 公众 的 兴趣 。 从 那 时 起 ， 我 经 常 搜寻 在 健康 保险 业界 确切 的 遗 
传 歧视 证 据 ， 但 没有 结果 。 与 我 交谈 的 保险 界 人 士 否 认 有 任何 这 样 
的 惯例 。 他 们 指出 : (1) 几乎 所 有 的 健康 保险 都 是 基于 群体 的 ， 所 
以 任何 单一 个 人 或 家 族 的 健康 在 很 大 程度 上 是 互 不 相干 的 ， (2) 要 
求人 们 去 进行 遗传 学 检测 来 作为 他 们 保险 申请 的 一 部 分 的 花费 还 相当 
高 (至今 为 止 ) ， 故 无 法 实际 操作 ， (3) 一 旦 被 抓 住 有 遗传 歧视 的 把 
柄 ， 那 将 是 公司 在 法 律 和 政治 上 的 自杀 行为。 

采用 DNA 检测 技术 来 发 现 某 人 是 否 具有 乳腺 癌 或 其 他 癌症 特殊 
风险 的 时 代 才 刚刚 开始 。 迄今 为 止 ， 很 少 有 证 据 表 明 携带 BRCAI 或 
BRCA2 突变 或 导致 其 他 癌症 风险 基因 的 人 在 获得 健康 保险 方面 存在 任 
何 困难 。 事实 上 ,唯一 的 一 项 针对 那些 大 量 的 已 参加 由 麦 利 亚 德 公 
司 提供 的 BRCA1/2 检测 的 女性 的 调查 表明 ， 绝 大 多 数 人 表示 她 们 很 高 
兴 接 受 检测 并 且 未 因 检 测 而 受到 任何 经 济 歧视 。 这 项 调查 是 由 与 这 
个 公司 无 关 的 研究 人 员 进行 的 。 目前 ,大 多 数 美 国人 获得 健康 保险 


的 途径 要 么 是 通过 联邦 资助 的 项 目 [如 联邦 医疗 保险 (Medicare) 或 医 


疗 补助 计划 (Medicaid) ]， 要 么 是 通过 雇主 的 团体 健康 保险 计划 。 
1997 年 8 月 1 日 ,美国 联邦 健康 保险 简便 性 和 说 明 义 务 性 法 案 
(HIPAA) 正式 生效 。 该 法 案 明确 禁止 团体 性 医疗 保险 将 预测 性 的 遗 
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传 信息 定义 为 “预先 存在 条 件 ” (后 者 赋予 保险 商 在 某 种 特殊 情况 下 
可 以 不 予 兑现 保险 达 18 个 月 ) 。 1997 年 夏天 ,克林顿 总 统 强 烈 赞 同 
将 一 项 防止 遗传 歧视 的 法 案 放 进 国会 议程 。 目前 已 有 若干 法 案 摆 在 
国会 面前 ， 如 果实 施 的 话 ， 将 拓宽 HPAA 所 提供 的 保护 范围 。 HIPAA 
所 提供 的 保护 以 及 禁止 医疗 保险 业 利 用 预测 信息 设 限 的 州 法 案 数目 的 
持续 增加 (到 1999 年 末 至 少 已 有 30 个 ) 均 表 明 , 我 们 的 社会 已 经 做 
了 一 件 很 好 的 工作 来 阻止 可 能 出 现 的 新 型 收视 。 

不 过 ， 新 的 问题 已 经 出 现 。 宣传 团体 、 生 物 伦理 学 家 、 律 师 和 
一 些 权威 科学 家 都 指出 遗传 歧视 存在 潜在 威胁 ， 以 至 于 许多 有 家 族 史 
表明 他 们 可 能 携带 有 像 BRCAI 或 BRCA2 一 样 突变 的 人 向 医生 倾诉 
说 ， 他 们 之 所 以 不 愿 接受 预测 性 检测 ， 主 要 是 怕 受 到 歧视 。 即使 很 
少 有 直接 证 据 可 以 证 明 人 们 心 存 念 惧 ， 但 如 果 这 种 观点 不 改变 的 语 ， 
它 将 成 为 事实 。 我 们 希望 在 未 来 两 三 年 内 通过 法 案 的 实施 ， 人 们 会 
逐渐 打消 疑虑 。 如 果 不 这 样 做 的 话 ， 我 们 可 能 面临 一 个 可 悲 的 状 
况 ， 那 就 是 人 们 仅仅 是 因为 害怕 受到 歧视 而 拒绝 进行 DNA 检测 ， 拒 
绝 可 能 最 终 解 决 癌症 威胁 从 而 挽救 生命 的 策略 。 
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(由 左 到 右 ) BAR MER, TERK, Be (Robert Gaupp) ， 以 及 尼斯 尔 (Franz 
Nis 。 [经 波 伦 许可 翻印 ，1993 年 ， 幕 尼 黑 的 路 德 维 希 - 马 克 西 米利 安 大 学 (Ludwig 
Maximilians-University) 精神 病 医 院 的 起 夫 医 生 (Dr. Paul Hoff) HE] 
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“1994 年 9 月， 美国 前 总 统 罗 纳 德 ， 里 根 (Ronald Reagan) 宣布 他 
患 上 了 阿尔 艾 海 默 病 (以 人 名 命名 疾病 时 应 避免 使 用 所 有 格 ) 。 这 
是 他 亲自 发 表 的 最 后 一 次 公开 声明 。 从 此 ， 他 身边 的 人 不 再 轻易 讲 
话 , 但 他 看 起 来 急剧 衰老 。 里 根 不 再 以 他 标志 性 的 、 令 人 微微 震惊 
的 方式 向 他 的 促 幕 者 致意 了 。 他 不 能 与 人 交谈 而 且 也 只 能 认 出 周围 
的 一 小 部 分 人 。 他 的 记忆 力 严 重 受 损 。 正 因为 这 样 ， 除 了 他 最 亲 
密 的 几 个 朋友 ， 南 希 - 里 根 (Nancy Reagan) 不 允许 记者 或 其 他 人 前 
去 拜访 。 ME 困 居 在 位 于 贝 莱 尔 的 家 中 ， 他 所 珍爱 的 位 于 圣 伊 内 
斯 山 的 牧场 也 在 几 年 前 卖 掉 了 。 不 幸 的 是 ,情况 还 是 越 变 越 粳 。 

”阿尔 获 海 默 病 始 于 记忆 力 和 其 他 认 知 技能 在 不 知 不 党 间 丧 失 ， 并 
最 终 导致 患者 卧床 不 起 、 不 能 自制 、 不 能 说 话 、 几 乎 不 能 认 出 家 人 和 
朋友 ， 而 且 日 常生 活 完 全 不 能 自理 。 衰竭 过 程 虽然 缓慢 但 不 可 逆 


* BRS, BARE GE) (The Gipper) 。 一 一 译 者 
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转 ， 对 爱 他 的 人 来 说 也 极其 痛苦 。 唯一 可 能 安 感 的 是 患者 在 生命 结 
束 前 已 意识 不 到 自己 患 病 的 程度 。 

我 第 一 次 临床 接触 晚期 阿尔 茨 海 默 病 患 者 时 还 是 一 个 医科 学 生 。 
我 当时 正在 辅助 一 位 住院 医生 对 一 位 发 高 烧 的 男子 进行 诊断 性 检查 。 
当 我 们 准备 做 腰椎 穿刺 (对 不 明 原因 的 痴呆 进行 标准 诊断 检查 的 一 部 
分 ) 时 ,这 位 住院 医生 反复 地 叮嘱 患者 别 动 ， 患 者 不 断 回应 说 “好 
的 ”。 就 在 这 位 年 轻 的 医生 成 功 地 将 4 英寸 长 的 穿刺 针 插入 腰椎 管 
时 ， 患 者 突然 站 起 来 ， 光 着 身子 跑 出 房间 ， 那 根 穿刺 针 在 他 的 背后 上 
下 晃动 。 我 们 立刻 去 追赶 。 为 了 安全 起 见 ， 我 们 在 两 位 护士 的 帮助 
下 限制 了 他 的 身体 活动 。 这 名 患者 并 非 难以 管束 ， 只 是 他 不 能 记 住 
给 他 的 简单 指令 ， 哪 怕 才 数秒 钟 的 时 间 。 

DAE- 里 根 是 大 约 8 百 万 患 阿 尔 茨 海 默 病 的 美国 人 中 最 著名 
的 一 位 。 不 太 为 人 所 知 的 是 ， 他 的 兄弟 尼 尔 (Neil) 在 1996 年 12 月 
去 世 时 已 患 有 晚期 阿尔 茨 海 默 病 ， 而 他 们 的 母亲 内 莉 (Nellie) 可 能 
也 患 有 这 种 疾病 (尽管 对 这 种 疾病 的 认识 已 不 再 像 以 前 那么 少 , 但 
我 们 还 是 不 能 肯定 诊断 一 定 正确 ) 。 里 根 家 族 的 问题 强调 了 重要 的 
一 点 一 这 个 在 老年 人 中 非常 普遍 的 疾病 通常 具有 家 族 性 ,而 且 很 
多 病例 的 发 生 是 由 遗传 倾向 决定 的 。 


历 # | 

85 — SL BED Wet Ba A Dee OE A A E OR EC HE, th AA 
51 BASTROP IIL AE. 43 岁 的 神经 学 家 和 精神 病 
专家 阿尔 茨 海 默 (Alois Alzheimer) 对 她 随访 了 数 年 。 ER, MRA 
海 黑 到 莫 尼 黑 工作 。 当 这 名 妇女 在 1906 年 去 世 后 ， 阿 尔 茨 海 默 获 
得 其 家 人 允许 ,进行 了 尸检 并 研究 了 她 的 脑 组 织 。 一 年 后 ， 他 发 表 
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了 一 篇 短文 ， 描述 了 她 所 患 的 严重 痴呆 症状 (她 死 前 已 丧失 了 讲话 
能 力 ) ， 并 推测 她 的 病 是 由 他 所 见 到 的 一 种 分 散在 她 脑 细胞 中 的 非 
常见 物质 所 导致 的 。 阿尔 获 海 默 是 一 个 非常 敏锐 的 观察 者 ， 他 最 原 
始 的 病例 报道 中 清晰 地 描述 了 斑 块 和 纤维 缠绕 。 今天 ,在 显微镜 下 
观察 这 个 疾病 仍然 靠 这 些 特征 。 由 于 缺乏 特定 的 生物 化 学 标记 ， 而 
AF RAR ARS, FURAN PARR RRS 
断 这 种 疾病 。 

1907 年 ， 人 们 已 能 描述 老年 痴呆 ， 即 在 其 他 方面 健康 的 老年 人 和 
年 龄 非常 大 的 老年 人 中 观察 到 的 痴呆 的 病理 学 特征 。 医生 们 认为 大 
多 数 病 例 的 发 生 是 由 于 血管 疾病 (动脉 硬化 ) 所 致 。 他 们 也 意识 到 
痴呆 偶尔 也 会 发 生 在 许多 较为 年 轻 的 四 五 十 岁 的 成 人 身上 ， 并 无 明显 
原因 ， 但 一 直到 阿尔 茨 海 默 研究 之 前 ， 还 设 有 人 专门 分 析 过 这 些 人 死 
亡 后 的 大 脑 组 织 。 | | 

雷 珀 林 (Emil Kraepeln， 当 时 世界 上 支持 精神 病 学 生物 观 的 领 
导 者 ， 第 一 个 研究 精神 分 裂 症 的 精神 病 学 家 ， 也 是 阿尔 茨 海 默 的 导 
师 之 一 ) 在 1910 年 总 结 了 阿尔 芯 海 默 的 工作 ,认为 他 描述 了 一 种 独 
一 无 二 的 “未 老 先 豪 ”型 痴呆 。 克 雷 珀 林 建 议 将 这 一 临床 疾病 以 他 
学 生 的 名 字 命 名 以 示 表 彰 。 克 雷 珀 林强 有 力 的 建议 使 得 这 个 荣誉 归 
于 阿尔 芯 海 默 。 不 幸 的 是 ,阿尔 茨 海 默 因 患 风湿 性 心脏 病 于 1915 
年 去 世 , 年 仅 51 岁 ,而 当时 的 第 一 次 世界 大 战 使 得 大 多 数 医 学 研究 
被 缩减 ， 战 后 也 没有 人 能 重新 拾 起 他 开创 的 工作 。 在 阿尔 获 海 默 所 
描述 的 疾病 再 次 引起 人 们 认真 的 科学 思考 之 前 ,已 有 两 代 人 与 其 控 


” 户 而 过 。 英国 神经 病 学 家 尺 . D- 牛顿 (R D. Newton) 在 激发 对 未 


老 先 豪 型 痴呆 新 的 兴趣 方面 发 挥 了 一 定 作 用 ， 他 在 1948 年 撰写 关于 
阿尔 茨 海 默 病 综述 时 悲叹 道 : “40 多 年 来 在 解决 这 个 问题 方面 几 平 
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没有 任何 进展 。” 

这 一 断档 完全 可 以 理解 。 从 1910 年 到 1950 年 这 段 时 期 ， 医生 
们 面临 着 许多 其 他 更 为 紧迫 的 临床 问题 。 在 20 世纪 早期 ， 美 国 和 
西欧 的 平均 预期 寿命 还 小 于 50 岁 。 结核 (众所周知 的 白色 瘟疫 ) 
排 在 死亡 原因 的 第 一 位 ， 儿 童 死 亡 率 很 高 ， 生 孩子 也 可 能 危及 生 
dr. 链球 菌 肺炎 每 年 导致 成 千 上 万 的 人 死亡 。 老年 疾病 和 残疾 在 
美国 欧洲 的 医疗 中 优先 等 级 不 高 。 老年 病 学 还 没 被 视 为 一 门 医学 
专科 。 由 于 很 少 有 人 去 研究 老年 人 ， 因 而 现在 我 们 所 知道 的 大 多 数 
老年 疾病 在 当时 都 被 视 为 正常 的 、 不 可 避免 的 。 假设 不 幸 发 生 ， 那 
也 是 上 了 年 纪 的 缘故 ， 

阿尔 获 海 黑 病 成 为 拥有 巨大 比例 的 公众 健康 问题 是 20 世纪 医疗 
取得 巨大 进步 的 直接 结果 。 20 世纪 30 年 代 ， 公 众 健康 迅速 得 以 改 
善 。 步 和 30 年 代 晚 期 时 ， 抗 结核 药物 和 公众 健康 措施 的 联合 作用 还 
速 降低 了 肺结核 的 致死 率 。 随 着 在 20 世纪 40 和 50 年 代 抗生素 的 发 
现 以 及 疫苗 的 发 展 ， 儿 童 死亡 率 急剧 降低 。 美国 人 的 平均 预期 寿命 
在 50 岁 的 基础 上 增长 了 208, 这 一 增长 幅度 不 同 于 历史 上 任何 时 
期 ， 并 且 在 将 来 也 不 可 能 再 有 。 突然 间 ， 美国 和 欧洲 的 许多 人 都 步 
入 了 老年 。 到 20 世纪 50 和 60 年代, 痛 症 、 心 脏 病 和 中 风 逐 渐 被 提 
到 了 国家 健康 的 议事 日 程 上 来 。 即便 如 此 ， 痴 呆 在 很 大 程度 上 还 是 
被 认为 是 年 龄 增长 的 结果 ， 而 不 是 - -类 可 以 诊断 和 治疗 的 特殊 疾病 。 

尽管 我 们 对 阿尔 获 海 默 病 了 解 甚 少 ,但 上 世纪 中 叶 我 们 已 经 认识 
到 有 关 这 个 疾病 的 两 个 有 趣 方 面 。 关于 有 许多 成 员 患 早 发 性 痢 呆 的 
家 族 的 一 些 报道 ， 见 诸 于 20 世纪 30 和 40 年 代 的 德国 和 英国 医学 文 
献 ， 并 第 一 次 提出 了 遗传 倾向 问题 。 此 外 ,通过 比较 早 发 性 疾病 在 
同 卵 和 异 孵 双生 子 间 的 流行 性 差异 ， 卡 尔 曼 (Franz Kallman, 研究 复 
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杂 疾 病 遗 传 因素 的 先驱 ) 发 现 了 很 有 力 的 遗传 风险 的 证 据 。 另 一 个 
重要 的 进展 是 通过 对 那些 死 于 该 疾病 的 年 龄 较 小 的 人 的 脑 组 织 损伤 与 
来 自 老年 痴呆 人 群 的 脑 组 织 样本 进行 比较 ,神经 病理 学 家 们 并 未 发 现 
什么 差异 。 几 十 年 来 人 们 都 认为 这 两 组 人 群 患 的 是 不 同 的 疾病 ， 而 
这 个 证 据 表 明 他 们 患 的 却 是 同一 种 类 型 的 疾病 。 

20 世 纪 50 年 代 末期 ， 估 们 进行 了 首次 初步 但 并 不 成 功 的 尝 
试 一 一 应 用 基因 连锁 分 析 探 讨 阿尔 茨 海 默 病 在 很 大 程度 上 受到 遗传 倾 
向 影响 的 假说 。 当时 一 位 研究 人 员 下 了 一 个 极 冒 险 的 赌注 ， 认 为 串 
该 疾病 的 风险 可 能 在 一 定 程度 上 与 某 种 特定 的 血型 相关 。 1960 年 ， 
第 二 个 不 成 功 但 鼓舞 人 心 的 工作 是 检测 这 种 疾病 是 否 可 以 与 MNS 红 
细胞 抗原 系统 中 的 某 个 血液 指标 相关 联 。 这 项 研究 是 由 一 位 医生 进 
行 的 ， 他 本 人 就 是 一 个 少见 疾病 家 族 的 成 员 ， 这 个 家 族 中 患 该 疾病 的 
风险 似乎 受 一 个 显 性 基因 的 影响 。 

1969 年 ， 西 瓦 基金 会 召开 了 -一 个 国际 研讨 会 来 评估 人 们 关于 阿尔 
茨 海 默 病 的 了 解 程度 ， 重 要 的 转折 点 终于 来 到 了 。 这 个 会 议 有 助 于 
人 们 重新 定义 该 病 为 一 种 特殊 疾病 ， 而 不 是 一 种 衰老 现象 。 神经 病 
ou get: (Robert Katzman) 从 20 世纪 60 年 代 就 开始 研究 阿尔 获 海 
默 病 的 生化 特性 ,到 20 世纪 70 年 代 他 已 成 为 倡议 资助 这 个 领域 的 领 
导 者 。 他 的 努力 十 分 及 时 。 1974 年 ,美国 联邦 政府 建立 了 国立 衰老 





| 研究 所 (National Institute of Aging, NIA) 。 70 年 代 期 间 ， 公众 对 阿 


尔 茨 海 默 病 的 兴趣 剧 增 ， 主 要 原因 是 医生 和 流行 病 学 家 越 仔细 研究 这 


个 疾病 ,所 估计 的 其 流行 病 学 范围 就 越 大 。 


1983 年 ， 古 塞 拉 (Jim Gusella) 领导 的 研究 小 组 的 成 功 极 大 地 鼓 
舞 了 人 们 应 用 分 子 标 记 来 发 现 阿 尔 茨 海 默 病 致 病 基 因 的 兴趣 ， 右 辟 拉 
是 美国 马萨诸塞 州 综合 医院 的 一 名 分 子 生物 学 家 ， 他 的 研究 小 组 成 切 
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地 将 另 一 种 神经 退行 性 疾病 一 一 享 廷 顿 病 (Huntington disease) 的 致 病 
基因 定位 于 人 类 4 号 染色 体 顶 端的 一 个 很 小 区 域内 。 通过 疾病 基因 
肯定 位 于 已 经 建立 的 DNA 标记 的 附近 来 定位 这 些 基因 ,在 当时 看 起 
来 只 是 梦想 而 已 。 由 于 人 类 基因 组 的 规模 如 此 之 大 ,没有 人 认为 古 
塞 拉 和 他 的 同事 有 成 功 的 机 会 。 然而 ,原先 似乎 不 可 能 的 事 突然 间 
变 成 了 现实 。 当 他 们 快速 取得 成 功 之 时 ， 整 个 科学 界 都 为 之 瞩目 。 
一 位 名 叫 圣 乔治 - 希 斯 洛 普 (Peter St. George-Hyslop) 的 医生 和 科学 家 
马上 着 手 在 阿尔 世 海 默 病 上 开始 重复 古 塞 拉 的 壮举 。 MAT AHH 
实验 室 做 博士 后 研究 ， 这 样 他 就 可 以 学 习 基 因 连 锁 分 析 。 圣 乔 治 - 硕 
斯 洛 普 一 直 对 几乎 所 有 患 有 唐 氏 综合 征 (Down syndrome) 的 人 最 终 
都 会 患 阿尔 芯 海 默 病 这 一 现象 感到 好 奇 ， 而且 他 知道 唐 氏 综合 征 患 者 
有 一 条 多 余 的 21 号 染色 体 ， 于 是 他 和 少数 几 个 人 将 注意 力 集中 在 相 
对 较 小 的 基因 组 区 域 。 

为 了 验证 至 少 有 一 个 导致 阿尔 茨 海 默 病 易 感 基因 隐藏 在 21 号 染 
色 体 上 的 假设 ， 从 1985 到 1986 年 期 间 ， 研 究 小 组 一 直 在 勤奋 地 工作 
着 ， 该 小 组 包括 圣 乔 治 - 希 斯 洛 普 、 一 位 名 叫 坦 齐 (Rudi Tanzi) 的 年 
轻 分 子 生 物 学 家 (他 负责 构建 一 张 21 号 染色 体 的 精细 遗传 图 谱 ， 为 
基因 连锁 分 析 提 供 了 不 可 或 缺 的 遗传 标记 ) 以 及 马萨诸塞 大 学 医学 院 
的 神经 学 家 波 伦 (Daniel Pollen， 他 一 直 从 具有 俄罗斯 血统 的 阿尔 茨 海 
默 病 家 族 中 收集 数据 和 血样 ) 。 1987 年 冬天 ， 他 们 几乎 与 其 他 三 个 
研究 组 同时 完成 了 这 项 工作 ， 用 很 有 价值 的 统计 学 证 据 表 明 21 号 染 
色 体 上 确实 存在 着 这 样 一 个 基因 。 与 此 同时 ， 其 他 几 个 研究 小 组 发 
现 一 个 称 作 “ 淀 粉 样 前 体 蛋 白 ” (amyloid precursor protein, APP) 的 
蛋白 质 编码 基因 同样 也 被 定位 于 21 号 染色 体 上 。 由 于 阿尔 获 海 默 在 
显微镜 下 研究 已 去 世 患 者 的 脑 细 胞 时 发 现 细胞 外 斑 块 样 物 质 是 由 过 量 
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的 淀粉 样 物质 构成 的 ， 因 而 APP 基因 的 突变 至 少 会 导致 这 种 疾病 部 分 
病例 的 可 能 性 颇具 诱惑 力 。 

1991 年 2 月 ， 英 国 遗 传 学 家 哈 迪 (John Hardy) 领导 的 研究 小 组 
首次 报道 了 阿尔 获 海 默 病 可 能 是 由 于 一 个 基因 的 突变 所 致 。 他 发 现 
在 众多 阿尔 艾 海 默 病 家 族 中 ， 有 一 个 家 族 中 该 病 的 表现 为 一 种 常 染色 
体 显 性 遗传 疾病 。 APP 基因 的 某 个 位 点 上 有 一 个 突变 ， 它 总 是 出 现 
在 患者 的 DNA 上 ， 而 且 一 般 不 出 现在 未 患 病 亲 属 身上 。 这 个 发 现 是 
解释 为 什么 一 些 人 患 阿尔 欧 海 默 病 的 第 一 个 无 可 辩驳 的 证 据 ， 其 重要 
性 的 一 个 测度 是 该 论文 成 为 当年 整个 科学 文献 中 引用 率 最 高 的 文章 ! 
后 来 才 清楚 这 个 突变 只 能 反映 所 有 阿尔 获 海 黑 病 病例 中 非常 小 的 一 部 
分 (K4 1/200) ， 即 输 迪 小 组 一 直 在 研究 的 复杂 但 极 不 典型 的 家 族 。 

20 世纪 90 年 代 早期 ， 随 着 人 类 基因 组 图 谱 的 整套 参考 标记 的 密 
度 越 来 越 大 ， 发 现 罕见 的 阿尔 获 海 默 病 易 感 基 因 的 前 景 越 来 越 光明 。 
从 1990 到 1994 年 ， 在 寻找 那些 导致 罕见 类 型 的 阿尔 萄 海 默 病 基因 方 
面 ， 基 因 定 位 研究 进展 令 人 兴奋 。 1992 年 10 月 ,华盛顿 大 学 的 含 伦 
贝 格 (Gerard Schellenberg) 领导 的 研究 小 组 报道 ， 在 阿尔 获 海 默 病 发 
病 较 时 的 9 个 家 族 中 ,他们 发 现 了 强 有 力 的 证 据 表 明 其 中 的 7 个 家 族 
在 14 号 染色 体 长 辟 上 的 一 个 基因 与 该 病 相关 。 KAREA, AEN 
格 和 其 他 研究 人 员 通 过 研究 著名 的 伏尔加 德 裔 (Volga German) 的 一 
批 家 族 (他 们 在 18 世纪 60 年 代 从 黑 森 地 区 迁 入 俄罗斯 ， 并 且 普遍 内 
部 通婚 ) ， 发 现 他 们 在 1 号 染色 体 上 有 另外 一 个 基因 与 阿尔 藻 海 默 病 
相关 。 到 1995 AEH IE, 这 两 条 染色 体 上 的 易 感 基因 都 已 被 克隆 ， 对 
其 蛋白 质 的 功能 研究 也 在 进行 之 中 。 然而 ,这 两 个 例子 中 提供 临床 
信息 和 DNA 样 本 的 家 族 跟 哈 迪 研 究 中 的 一 样 都 不 是 典型 的 家 族 。 直 
到 1993 年 ， 还 没有 人 猜 到 这 个 重要 基因 的 位 置 ， 也 还 不 能 将 这 个 基 
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因 同 数 以 月 万 计 的 人 患 阿 尔 欧 海 默 病 的 风险 增加 的 现象 相关 联 。 


apokK4 

如 同 经 常 在 科学 界 所 发 生 的 一 样 ， 不 经 意 出 现 的 新 奇 事物 在 新 的 
研究 中 发 挥 了 巨大 作用 。 20 世纪 9%0 年 代 早 期 ， 生 物化 学 家 斯 特 里 特 
ER (Warren Strittmayer) 主要 对 胆固醇 代谢 和 衰老 现象 感 兴趣 ， 他 
参加 了 由 杜 克 大 学 医学 院 杰 出 的 神经 科学 家 罗 塞 斯 (Allen Roses) 领 
导 的 研究 小 组 ， 罗 塞 斯 多 年 来 一 直 对 晚 发 性 阿尔 茨 海 默 病 的 遗传 机 制 
具有 特殊 兴趣 。 1991 年 ， 罗 塞 斯 小 组 报道 说 ， 晚 发 家 族 的 基因 连锁 
研究 表明 在 19 号 染色 体 上 有 一 个 重要 的 易 感 基因 ， 但 这 一 观察 结果 
一 开始 并 没有 在 阿尔 茨 海 默 病 研 究 界 引发 太 大 的 兴趣 ， 大 多 数 人 都 臻 
力 于 对 那些 不 常见 的 、 旱 发 的 家 族 进行 遗传 分 析 。 当 斯 特 里 特 近 耶 
得 知 19 号 染色 体 的 某 个 区 域 有 一 个 易 感 基因 的 统计 学 证 据 ， 他 立刻 
意识 到 自己 一 直 在 研究 的 基因 与 此 基因 在 同一 个 区 域 , 这 个 基因 编码 
的 蛋白 质 称 为 脂 蛋 白 E (apolipoprotein E, apoE) , 它 与 胆固醇 转运 有 
X. 由 于 胆固醇 代谢 缺陷 可 以 导致 冠状 动脉 疾病 和 中 风 ， 斯 特 里 特 
迈 耶 和 罗 塞 斯 推测 apoE 基因 的 某 个 变异 可 能 以 某 种 方式 影响 大 脑 ， 
(EIR KE AS A DB OR Ri o 

BU BEB Ma. 他 间 了 这 样 一 个 问题 ， 我 们 是 
否 可 以 将 阿尔 芯 海 默 病 的 表现 和 在 人 类 发 现 的 apoE4 的 3 个 等 位 基 
A (分 别称 为 已、B3 和 EA) 相关 联 。 结果 表明 ,先天 携带 至少 一 
个 apoE4 (大 约 是 人 群 所 有 等 位 基因 的 15% ) 拷贝 的 人 ， 患 阿尔 获 海 
默 病 的 可 能 性 是 那些 先天 携带 apoE2 (所 有 等 位 基因 的 7%) 和 
(或 ) apoE3 (所 有 等 位 基因 的 78% ) 的 人 的 两 倍 。 罗 塞 斯 的 早期 
研究 表明 ， 人 和 群 中 2% 先天 携带 两 个 apoE4 拷贝 (15% x 15% AA 
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2% ) BAYA AER Bal AR eH RP BY BY PEE RAE BS apoE3 (人 群 中 
62% ) 拷贝 的 人 的 9 倍 。 此 外 ， 那些 携带 apoE4 的 人 一 般 出 现 症状 
的 年 龄 要 早 于 携带 apoE3 而 发 病 的 人 。 罗 塞 斯 小 组 指出 ， 一 个 常见 
的 基因 突变 体 可 以 解释 数 以 百 万 的 人 中 大 多 数 (至 少 是 一 半 ， 也 许 
是 2/3) 存在 患 阿 尔 茨 海 默 病 风险 的 原因 。 

一 且 从 怀疑 转变 为 兴奋 ， 科 学 家 们 便 开 始 争 相 验 证 罗 塞 斯 的 结 
果 。 在 大 约 两 年 多 的 时 间 内 ， 全 世界 90 多 项 研究 证 实 这 个 联系 真实 
存在 。 随 着 知识 的 增长 ，apoE 基因 3 个 亚 型 编码 的 :3 个 略 有 不 同 的 
蛋白 质 显 著 影 响 着 与 阿尔 芯 海 默 病 发 病 年 龄 相关 风险 的 增长 速率 ， 这 
一 点 已 很 清晰 。 正如 罗 塞 斯 在 一 篇 文章 中 所 指出 的 ， 如 果 人 人 都 活 
到 140 岁 ， 不 管 他 们 的 apoE 状态 如 何 ， 都 会 得 阿尔 芯 海 默 病 。 然 
而 ， 人 们 先天 具有 的 一 对 特殊 的 apoE 基因 会 显著 影响 这 种 疾病 发 生 
的 时 间 。 apoE4 将 淀粉 样 物质 转运 入 脑 细胞 的 辅助 功能 明显 比 E2 和 
E3 的 效率 要 高 得 多 ， 它 会 使 人 的 细胞 损伤 程度 迅速 发 展 成 阿尔 茨 海 
默 病 。 另 一 方面 ， 如 果 某 个 人 足够 幸运 ， 以 至 于 先天 具有 2 个 apoE2 
的 拷贝 ( 低 于 1% 的 人 ) ， 那 么 看 起 来 他 患 早期 阿尔 蒋 海 默 病 的 风险 
很 低 。 具有 两 个 apoE4 拷贝 的 人 一 般 会 比 那些 具有 apoE2 和 apoE3 组 
合 的 人 早 20 年 患 阿 尔 茨 海 默 病 。 


两 难 的 检测 

几乎 就 在 一 夜间 ， 有 关 apoE 状态 与 患 阿 尔 蕊 海 默 病 风 险 之 间 的 
相关 性 知识 成 了 医学 界 主要 的 伦理 问题 。 与 很 多 其 他 遗传 学 研究 所 
涉及 的 信息 不 同 ， 人 们 仅 通 过 一 个 已 很 完善 的 、 广 泛 使 用 的 和 低 成 
本 的 实验 (apoE 检 测 一 直 以 来 被 心脏 学 家 用 来 研究 高 胆固醇 水 平 患 
者 的 脂 代谢 ) 就 很 容易 获得 apoE 的 信息 ， 而 且 很 难 限 制 它 的 应 用 。 
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然而 ， 采 用 apoE 检测 来 判定 患 阿 尔 蕊 海 默 病 的 风险 仅仅 是 统计 学 上 
的 一 种 可 能 性 而 已 。 毫 无 疑问 ，apoF 状态 并 不 能 等 同 于 诊断 ， 因 而 
该 方法 也 没有 足够 的 确定 性 可 以 用 于 预测 某 个 人 是 否 会 患 阿尔 萄 海 
默 病 。 更 进一步 地 ， 对 属于 高 危 人 群 (如 携带 有 两 个 MAA 
贝 ) 的 一 个 人 ， 即 使 他 一 定 会 患 阿 尔 获 海 默 病 ， 也 不 能 贸然 猜测 其 
可 能 的 发 病 年 龄 。 

罗 塞 斯 提醒 医学 界 ， 没 有 任何 的 证 据 表明 可 以 将 apoE 用 于 阿尔 
茨 海 默 病 普 查 ， 甚 至 不 能 用 此 对 那些 令 人 烦恼 的 家 族 进行 目的 性 簿 
选 。 他 们 认为 ， 这 个 检测 最 适合 于 支持 对 具有 明显 痴呆 体征 的 人 进 


a) 


思 ” (tacrine) 治疗 阿尔 获 海 默 病 的 患者 。 尽管 这 种 药 的 药 效 还 不 能 
确定 ， 但 似乎 其 减轻 记忆 功能 丧失 的 作用 依赖 于 服用 者 的 apoE 状 
态 。 1995 年 间 ,， 许多 文章 基本 上 同意 其 观点 ,但 2000 年 官方 表态 还 
是 不 赞成 用 apoE 检测 进行 风险 预测 。 不 过 ,还 是 有 成 千 上 万 美国 人 
(特别 是 那些 有 一 位 父母 已 经 诊断 为 阿尔 茨 海 默 病 的 人 ) 向 医生 们 询 
间 有 关 检 测 的 情况 ,而 且 上 千 人 已 经 进行 了 检测 。 apoE 检测 问题 现 
在 已 变 成 一 个 经 典 的 案例 。 

我 第 一 次 接触 这 个 检测 是 在 1995 年 。 我 的 一 位 朋友 是 一 个 身体 
健康 的 中 年 会 计 师 ,在 过 去 几 个 月 中 ,他 一 直 在 艰难 地 照顾 患 有 阿尔 
茨 海 默 病 的 父亲 。 我 的 朋友 从 《华尔街 日 报 》 (Wall Street Journal) 
上 看 到 了 关于 apoE 检测 的 报道 ， 但 当 他 要 求 他 父亲 的 家 庭 医生 为 其 
父 作 检测 时 ， 医 生 回 绝 了 这 个 要 求 ， 理 由 是 不 大 可 能 获得 有 用 的 信 
息 。 我 的 朋友 却 不 这 样 看 ， 他 首先 想 让 父亲 进行 检测 。 如 采 他 的 父 
亲 有 一 个 或 两 个 apoE4 的 拷贝 ,那么 他 也 要 去 检测 ;如果 他 的 父亲 有 
两 个 apoE4 拷贝 而 他 只 有 一 个 ， 那么 他 上 患 这 种 疾病 的 风险 会 相对 较 
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低 。 同样 。 如 果 他 的 父亲 只 有 一 个 apoE4 BW (15% 的 美国 人 和 
50% 的 患 阿尔 获 海 默 病 的 人 具有 该 拷贝 )， 而 他 没有 ,他 也 可 以 认为 
自己 的 发 病 风险 比 父亲 要 低 。 

在 上 述 例子 中 ,他 是 正确 的 , 但 他 忽视 了 许多 其 他 重要 的 方面 。 
例如 ， 大约 一 半 的 晚 发 性 阿尔 芯 海 默 病 患 者 并 不 携带 apoE4 等 位 基 
因 。 此 外 ， 携 带 一 个 apoE4 拷贝 的 人 中 有 一 半 以 上 从 未 患 阿尔 获 海 
默 病 (可 能 有 许多 人 是 因为 没有 活 得 足够 长 ) 。 即使 我 的 朋友 携带 
两 个 apoE4 拷贝 ,也 无 法 肯定 他 必 将 患 病 ， 也 不 能 预测 他 在 什么 年 龄 
发 病 。 然而 ， 如 果 证 明 他 的 apoE4 基因 是 纯 合 子 ， 那么 他 (也许 还 有 
他 的 家 人 ) 会 从 此 认为 自己 终 将 患 上 阿尔 茨 海 默 病 吗 ? 这 对 个 人 的 情 
绪 、 自 尊 心 以 及 工作 表现 会 产生 什么 影响 呢 ? 不 甚 理 想 的 检测 结果 会 
使 其 焦虑 和 郁闷 变 成 更 为 严重 的 抑郁 吗 ? 

其 他 问题 也 随 之 浮 出 水 面 。 检测 结果 是 否 记录 在 我 朋友 的 病历 
上 取决 于 他 怎样 送 受 检 血 样 以 及 打算 怎样 支付 检测 费用 。 如 果 证 明 
他 有 2 个 apoE4 基因 拷贝 ， 且 告诉 了 他 的 麦子 和 孩子 ， 他 们 会 有 怎样 
的 反应 呢 ? 携带 一 个 apoE4 基因 拷贝 的 报告 对 一 个 门外汉 来 说 (如 保 
险 公司 职员 ) 就 意味 着 他 不 能 被 列 人 一 般 的 保险 吗 ? 人 们 可 能 会 这 样 
思考 ， 除 非 检测 结果 意味 着 什么 ， 否 则 为 什么 要 去 检测 呢 ? 这 会 影响 
他 获得 伤 残 或 长 期 看 护 保险 的 能 力 吗 ? 作为 他 的 医生 ， 建 立 一 份 其 他 
医生 看 不 到 这 些 医学 信息 的 病历 是 否 合适 呢 ? 为 了 绝对 保护 其 隐私 ， 
我 可 以 用 一 个 假名 来 检测 这 份 样本 并 以 诊室 账户 名 义 签署 支票 来 支付 
检测 费用 吗 ? 没有 一 个 能 匿名 进行 遗传 医学 检测 的 地 方 吗 ? 

我 劝告 朋友 不 要 让 他 的 父亲 和 他 自己 去 作 检 测 ， 尽 管 很 不 情愿 ， 
但 他 还 是 同意 了 。 我 想 他 勉强 同意 是 因为 不 想 将 我 俩 之 间 的 不 一 致 
意见 升级 为 对 抗 。 我 又 有 什么 权利 不 准 他 去 了 解 自己 的 信息 呢 ? 毕 
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竞 , 他 不 是 在 要 求 我 给 他 开 一 些 他 不 需要 的 或 有 害 的 药物 。 作为 一 
名 会 计 师 ， 他 比 我 还 擅长 统计 学 ， 他 要 求 我 帮助 他 获得 的 信息 在 目前 
已 知 有 阴性 家 族 史 的 情况 下 ， 也 许可 以 帮助 他 重新 计算 串 阿 尔 获 海 默 
病 的 风险 。 一 般 来 说 ,这 个 问题 太 复杂 以 至 于 大 多 数 人 不 能 够 正确 
评判 他 们 所 获得 的 信息 。 遗传 学 家 一 直 担 心 患者 也 许 会 在 没有 专家 
咨询 的 情况 下 误 用 这 些 信息 或 其 他 人 误 用 这 些 信息 。 在 采用 还 是 不 
用 预测 性 遗传 检验 方面 ， 我 们 肯定 还 有 许多 需要 解决 的 问题 。 

20 世纪 90 年 代 中 期 ， 人 类 遗传 学 家 神经 科学 家 、 生 物 伦理 学 
家 以 及 其 他 人 以 压倒 之 势 反 对 采用 apoE 检测 来 评估 和 患 阿 尔 蕊 海 默 病 
的 风险 ， 却 开始 引发 出 一 些 相反 的 论调 。 一 些 医生 和 就 诊 者 声称 ， 
任何 一 项 可 以 提示 一 个 人 惠 某 种 严重 的 、 晚 发 疾病 的 风险 是 否 增加 ， 
并 且 如 果 风 险 增加 ， 那 么 他 接受 比 那些 有 一 般 风 险 的 人 平均 里 约 20 
年 患 病 的 检测 事实 上 具有 巨大 价值 。 这 个 结果 可 以 使 一 个 人 对 其 事 
业 、 退 休 、 财 产 计划 以 及 许多 其 他 生活 问题 重新 进行 规划 。 2000 年 
到 2003 年 间 ， 波 士 顿 大 学 医学 院 的 格林 (Robert Green) 博士 及 其 合 
作者 对 一 个 大 样本 的 有 阿尔 获 海 默 病 家 族 史 的 人 群 进行 了 研究 ， 以 了 
解 当 他 们 得 知 自己 的 apoE 状态 后 的 反应 。 如 果 该 研究 表明 信息 对 个 
人 是 有 价值 的 ， 则 apoE 检测 的 应 用 范围 可 能 会 更 为 广泛 。 

假定 医生 们 决定 建议 谨慎 运用 apoE 检测 ， 那 么 他 们 和 患者 都 将 
磁 到 另 一 个 问题 一 仅 有 -一 个 公司 拥有 知识 产权 ， 控 制 着 这 一 检测 。 
在 20 世 纪 90 年 代 未 期 ， 它 还 不 情愿 让 其 他 实验 室 获得 检测 许可 。 这 
一 情形 就 构成 了 一 种 有 效 的 垄断 局 面 。 一 个 实验 室 可 以 规定 价格 ， 
而 所 有 的 样本 必须 送 到 那里 进行 检测 ， 这 对 患者 的 影响 是 明摆着 的 
事 _ 必须 多 付 钱 。 这 仅仅 是 不 断 增加 的 知识 产权 问题 中 的 一 个 例 
子 ， 今 后 这 些 问题 将 产生 许多 难题 并 迫切 需要 新 的 解决 办 法 。 
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罗 纳 德 里根 是 否 至 少 携带 一 个 apoE4 基因 拷贝 呢 ? 根据 他 的 家 
KE, RAEN. 这 很 要 紧 吗 ? 也 没什么 。 将 来 有 一 天 ， 当 我 们 需 
要 根据 基因 型 来 调整 治疗 方案 的 时 候 ， 这 就 有 很 大 关系 了 ,但 这 一 天 
对 我 们 来 说 依然 十 分 遥远 。 
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20. 基因 治疗 
梦想 与 现实 


纪念 戴 维 

重度 联合 免疫 缺陷 病 (severe combined immune deficiency, SCID) 
是 指 类 似 于 获得 性 免疫 缺陷 综合 征 (AIDS, 又 称 艾滋 病 ) 的 一 组 极 
其 痛苦 而 少见 的 遗传 性 疾病 。 患 病 的 孩子 出 生 时 正常 ， 但 几 个 月 
后 ， 随 着 母亲 所 提供 的 保护 性 抗体 逐渐 消失 ,他 们 会 被 一 些 不 常见 
的 感染 反复 地 折磨 。 这 些 孩子 发 育 不 良 ， 并 且 经 常 因 肺炎 而 需 住院 
治疗 。 由 于 某 个 很 小 的 遗传 错误 ， 他 们 的 免疫 系统 不 能 适当 地 促使 
T 细 胞 和 了 细胞 正常 巡视 人 体 全 身 ， 因 而 不 能 迅速 地 杀 死 那些 不 断 
和 人 侵 的 细菌 、 真 菌 和 病毒 。 

尽管 非常 少见 ，SCID 在 20 世纪 70 年 代 还 是 一 度 家 喻 户 晓 ， 这 
要 感谢 一 位 住 在 得 克 萨 斯 州 休斯敦 附近 的 名 叫 戴 维 的 男孩 。 戴 维 出 
生 时 就 患 有 XX 染色 体 连 锁 型 的 SCID。 当 明 了 戴 维 的 病情 非常 严重 
并 可 能 在 几 个 月 或 几 年 内 死去 他 的 父母 作出 了 一 个 伟大 的 决定 ， 
要 将 他 养 在 一 个 无 菌 环 境 中 。 他 们 与 贝勒 医学 中 心 的 医生 和 科学 家 
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一 起 ， 为 戴 维 建立 了 一 个 特殊 的 家 一 一 一 个 很 大 的 透明 塑料 球体 ， 
相当 于 一 座 免疫 学 的 空间 站 。 随 着 戴 维 一 天 天 长 大 ,空间 也 被 逐渐 
加 大 。 他 们 配备 了 一 辆 特殊 的 货车 用 来 在 医学 中 心 和 郊区 的 家 之 间 
来 回 地 接送 戴 维 ， 并 在 医院 为 他 建立 了 一 个 无 菌 房间 。 戴 维 就 这 样 
生活 了 12 年 。 他 进入 自己 的 无 菌 世 界 后 ， 便 意味 着 进入 了 一 个 几 
乎 没有 微生物 的 世界 ,在 那里 他 的 食物 都 要 经 过 放射 处 理 ， 他 过 着 
世人 所 没有 经 历 过 的 生活 。 他 可 以 看 到 家 人 并 和 他 们 谈话 ， 但 他 不 
能 坐 下 来 和 他 们 共 进 晚餐 。 隔 着 柔软 的 塑料 墙 ， 他 可 以 感受 到 爱 的 
抚摸 ， 但 从 没有 感觉 到 过 母亲 亲吻 的 温暖 。 朋友 们 可 以 在 给 予 他 生 
命 的 “监牢 ”边缘 和 他 一 起 平行 玩 游戏 ， 但 他 从 不 能 和 他 们 在 操场 上 
并 肩 活动 。 

戴 维 的 父母 带 他 进行 这 样 一 种 不 同 寻常 的 人 生 之 旅 ， 是 在 用 金钱 
买 时 间 。 他 们 希望 医学 研究 将 来 可 以 提出 一 个 治疗 方案 来 解救 他 。 
几 年 过 后 ， 戴 维 出 名 了 。 科技 刊物 的 记者 们 喜欢 报道 他 ,而且 他 成 
了 一 部 最 佳 电 视 电影 的 题材 。 但 人 们 对 他 的 遗传 疾病 的 了 解 并 没有 
取得 重大 突破 ,寻找 一 个 修补 他 缺损 基因 的 方法 依然 是 遥远 的 梦 。 
戴 维 的 父母 知道 球体 解决 方案 也 就 只 能 做 到 这 些 了 。 他 们 很 自然 地 
推测 ， 随 着 戴 维 步 人 青春 期 并 意识 到 自己 的 处 境 ， 他 会 想 尝试 一 下 唯 
一 可 能 的 治疗 一 一 骨髓 移植 手术 ， 即 使 在 那 时 这 种 手术 具有 相当 大 的 
生命 危险 。 由 于 戴 维 的 病 是 骨髓 中 生成 的 白细胞 的 缺陷 所 致 ， 所 以 
医生 们 可 以 用 药物 和 放射 线 完全 去 除 他 的 骨髓 ， 然 后 利用 供 体 细胞 重 
SoM. 如 果 成 功 的 话 ， 戴 维 可 以 过 上 正常 人 的 生活 。 WREEK 
败 而 戴 维 又 患 上 严重 的 、 无 法 治愈 的 术 后 感染 ， 他 就 会 死去 。 

当 他 12 岁 时 ， 他 告诉 父母 和 医生 ， 他 要 冒 这 个 险 。 不 幸 的 是 ， 
寻找 免疫 学 上 完全 匹配 的 骨髓 供 者 的 努力 没有 成 功 。 当时 已 别 无 选 
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择 。 位 于 波士顿 的 达 娜 . 法 伯 (Dana Farber) 癌症 研究 所 的 科学 家 们 
刚 开发 出 一 种 新 技术 来 帮助 人 们 开展 不 能 完全 匹配 的 骨髓 捐献 工作 。 
戴 维 不 顾 一 切 地 想 要 试 一 下 。 1983 年 10 月 ， 临 床 研究 人 员 取 得 了 他 
妹妹 捐献 的 骨髓 并 为 移植 给 戴 维 作 了 必要 的 处 理 。 手术 是 在 第 二 天 
进行 的 ， 戴 维 被 迅速 地 送 进 无 菌 间 ， 而 医生 们 则 在 等 待 观察 他 的 身体 
是 否 能 建立 新 的 免疫 系统 。 一 开始 ,事情 进展 看 起 来 挺 顺利 ， 但 到 
了 12 月 , 戴 维 受到 了 严重 的 感染 并 且 病 得 很 厉害 。 当 他 因 病 情 的 恶 
化 被 送 回 医院 时 ， 医 生 们 意识 到 他 正 遭 受 着 无 药 可 治 的 Epstein-Barr 
病毒 感染 的 折磨 。 事实 上 ， 我 们 所 有 人 通常 无 一 例外 地 都 感染 过 这 
种 病毒 ， 通 常 不 会 发 生意 外 ,很 显然 它 是 一 个 隐藏 在 供 者 骨髓 细胞 内 
HARE, 这 种 病毒 会 导致 戴 维 B 细 胞 发 展 成 一 种 失控 的 癌症 (一 
种 淋巴 瘤 ) ， 没 有 什么 能 阻止 它 。 1984 年 1 月 ， 戴 维 的 死 在 感情 上 
是 最 令 人 痛苦 的 医学 损失 之 一 ， 一 直 是 许多 曾经 看 护 过 他 的 和 人们 心中 
深 深 的 伤 痛 。 直到 7 年 之 后 ， 医 生 们 治疗 了 一 个 患 有 同样 疾病 的 小 
女孩 , 终于 打开 了 通 往 基 因 治 疗 世界 的 大 门 。 


基因 治疗 ; 历史 和 争论 

一 些 富有 热情 的 人 ， 尤 其 是 当时 领导 美国 国立 卫生 研究 院 
(NIH) 一 个 实验 室 的 弗 伦 奇 : 安德森 (French Anderson) 博士 ， 远 在 
没有 任何 理由 认为 基因 治疗 可 能 会 有 效 之 前 就 已 开始 探索 基因 治疗 。 
他 们 的 共同 想法 是 : 设想 有 一 种 严重 的 、 不 能 治愈 的 疾病 , CHM RE 
是 由 于 单 基因 缺陷 导致 特定 的 器 官 或 细胞 不 能 正常 工作 (起 源 于 骨髓 
的 疾病 很 明显 就 是 第 一 种 符合 条 件 的 候选 疾病 ) 。 

科学 家 也 许可 能 分 离 出 疾病 基因 的 正常 序列 ,将 其 扩 增 许多 售 ， 
并 将 其 成 百 上 千 万 的 拷贝 连接 到 载体 上 。 显微镜 下 也 看 不 见 的 载体 
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(如 病毒 ) 可 以 将 正常 基因 带 进 其 他 细胞 。 人 们 可 以 从 患者 体内 取 
出 施 细胞， 刺激 其 在 培养 基 中 生长 ,将 携带 有 这 个 基因 正常 序列 的 载 
体 放 入 培养 基 ， 再 将 其 送 回 患者 体内 。 如 有 果 载 体 进 入 那些 细胞 并 将 
正常 的 基因 带 人 细胞核 ,也许 其 中 的 一 些 基因 会 将 自己 藏匿 于 患者 的 
基因 组 中 并 开始 制造 正常 的 蛋白 质 。 如 果 这 样 的 细胞 被 送 回 患者 体 
内 ,而 且 这 些 “ 捐 赠 ” 的 基因 能 持续 工作 ,疾病 也 许 就 可 以 被 缓解 其 
BIG. 这 样 的 努力 哪怕 只 成 功 一 次 ， 它 也 会 引领 人 们 进入 一 个 全 
新 的 分 子 医学 时 代 。 

“基因 治疗 ”这 个 术语 包含 两 个 完全 不 同 的 概念 。 利用 DNA 
载体 来 治疗 人 体 疾 病 的 想法 就 是 通常 所 说 的 体 (或 身体 ) 细胞 基因 
治疗 。 从 一 开始 ， 这 个 梦想 所 产生 的 唯一 的 伦理 忧虑 是 安全 问题 。 
用 可 能 整合 进入 基因 组 中 任何 位 置 的 外 源 基因 故意 感染 患者 的 细 
胞 ， 人 们 如 何 计算 其 可 能 的 风险 呢 ? 这 是 否 会 有 患 瘤 狂 的 风险 呢 ? 
当然 ， 对 于 所 有 其 他 治疗 措施 已 经 无 能 为 力 的 绝望 的 重症 患者 而 
， 进 行 一 项 试验 性 治疗 并 承担 新 的 风险 的 想法 对 于 他 们 和 整个 社 
会 都 是 可 以 接受 的 。 

另 一 个 概念 是 生殖 细胞 系 基 因 治 疗 ， 这 种 治疗 从 未 在 人 类 身上 答 
试 过 ， 对 其 争论 就 更 加 之 多 。 这 种 治疗 涉及 在 怀孕 前 对 单个 卵子 或 
精子 细胞 进行 遗传 改造 ， 或 者 更 加 可 能 的 是 对 在 试管 内 生成 的 有 4 到 
8 个 细胞 的 胚胎 进行 “着 床 前 遗传 改造 ”。 在 发 育 早期 阶段 浴 加 的 一 
个 或 多 个 基因 会 成 为 细胞 的 一 部 分 , 这些 细 胞 成 熟 后 成 为 胚胎 发 育 过 
程 中 形成 组 织 的 细胞 系 ， 包 括 将 来 个 体 的 精子 或 卵子 。 这 就 意味 着 
一 部 遗传 工程 的 作品 会 通过 患者 的 后 代 流 传 下 去 ,就 像 人 类 基因 库 中 
的 一 个 小 小 涟 满 会 永久 而 缓慢 地 沁 开 。 

尽管 在 技术 上 将 第 二 个 概念 应 用 于 人 类 仍然 不 太 现 实 , 但 30 多 
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年 来 科学 家 和 生物 伦理 学 家 们 一 直 在 争论 生殖 细胞 系 遗 传 治 疗 的 伦理 
道德 问题 。 一 些 人 担心 会 给 后 代 带 来 无 法 预测 的 生物 学 风险 。 其 他 
人 则 斥责 生殖 细胞 系 工程 是 科学 、 宗 教 和 伦理 学 自 大 的 极致 。 反对 
“扮演 上 帝 ” 的 观点 一 直 是 反复 讨论 的 主题 。 由 于 我 们 不 能 准确 地 
辨别 基因 是 好 是 坏 (除了 少数 几 个 以 导致 严重 的 致死 性 疾病 而 著名 的 
突变 的 例子 ) ， 所 以 有 些 人 就 会 问 ， 我 们 如 何 确定 替代 或 改变 哪些 基 
A? 一 个 基因 对 于 生物 体 的 “价值 ”会 随 着 时 间 而 发 生变 化 ， 而 且 由 
于 携带 它 的 个 体 出 生 的 环境 不 同 ， 其 价值 具有 显著 考 寞 。 

大 多 数 情况 下 , 评价 遗传 变异 的 价值 很 困难 ,一 个 经 典 的 例子 就 
是 编码 部 分 氧气 运输 分 子 的 血红 素 基 因 。 -血红 素 基 因 的 一 个 拷贝 
在 DNA 的 某 个 特殊 位 点 有 一 个 变化 (改变 了 这 个 分 子 6 链 第 6 个 氨 
基 酸 的 密码 子 ， 即 从 谷 氨 酸 变 为 纺 氨 酸 ) ， 而 另 一 个 找 贝 是 正常 的 人 
具有 镰 状 细胞 遗传 特性 。 这 不 是 一 种 疾病 ， 而 且 在 特定 环境 中 还 会 
有 很 大 好 处 。 有 镁 状 细胞 遗传 特性 的 人 (特别 是 孩子 ) MAR 〈 仍 
然 是 全 世界 最 大 的 杀手 之 一 ) 有 很 强 的 抵抗 能 力 。 但 另 一 方面 ， 遗 
传 有 两 个 镁 状 细胞 等 位 基因 (从 父母 各 获得 一 个 ) BAK BER 
细胞 贫血 ， 这 是 一 种 严重 的 、 令 人 虚弱 的 血液 疾病 ， 患 有 此 病 的 人 党 
常 过 早 去 世 。 可 以 这 么 说 , 在 20 世纪 后 期 的 北美 洲 ， 具 有 狂 状 细胞 
基因 的 一 个 拷贝 几乎 没有 什么 价值 ， 而 在 赤道 非洲 ， 它 可 是 救命 的 。 

那些 反对 生殖 细胞 系 工程 的 人 认为 我 们 甚至 都 不 能 预期 控制 遗传 
学 命运 的 后 果 。 他 们 将 那些 试图 控制 遗传 的 人 比喻 为 迪士尼 出 品 的 
《幻想 曲 》 (Fantasia) 中 魔法 师 的 徒弟 。 为 了 完成 自己 的 工作 ， 这 
个 愚 套 的 小 徒弟 打开 了 一 本 禁书 并 使 用 了 他 控制 不 了 的 工具 。 在 20 
世纪 70 年 代 中 期 ， 十 多 个 主要 的 宗教 团体 发 布 了 一 项 声明 ， 谴 责 生 
殖 细胞 系 工 程 是 不 道德 的 、 违 反常 规 的 ,而且 是 违背 上 帝 意 愿 的 。 
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大 多 数 伦理 学 家 也 认为 这 样 的 试验 本 质 上 就 是 错误 的 ， 对 人 类 胚胎 进 
行 试验 是 不 道德 的 。 到 70 年 代 末 ， 这 一 观点 被 纳入 政府 政策 。 美 
国 国立 卫生 研究 院 (NIH) 曾 发 布 规定 ， 禁 止 应 用 联邦 基金 进行 有 关 
的 胚胎 研究 (参见 第 23 章 ) 。 

生殖 细胞 系 遗传 工程 最 让 人 忧虑 的 是 ， 除 了 受 欢迎 的 “治疗 ” 
胚胎 以 避免 其 患 严重 疾病 外 ， 它 还 可 以 通过 增加 基因 来 “增强 ” 正 
常 胚胎 的 基因 组 。 这 些 基因 将 有 可 能 使 孩子 更 聪明 、 体 育才 能 更 
强 、 音 乐天 赋 更 高 或 外 表 更 漂亮 (这 还 只 是 少数 几 个 明显 可 以 引起 
父母 兴趣 的 选择 ) 。 对 于 一 些 人 来 说 , 这 似乎 违背 了 做 父母 的 道 
德 ， 它 意味 着 采用 生殖 细胞 系 增强 治疗 的 夫妇 一 定 认为 他 们 自然 怀 
孕 的 孩子 在 其 眼中 注定 是 不 满意 的 。 其 他 人 则 会 反 驶 说 ， 在 这 个 多 
变 而 苛求 的 世界 中 ， 父 母 尽 可 能 给 予 他 们 的 孩子 以 最 好 的 遗传 优势 
是 再 自然 不 过 的 事情 。 

从 一 开始 ， 科 学 界 、 生 物 伦理 学 界 和 宗教 界 以 及 法 规 部 门 都 画 了 
一 条 明确 的 分 界线 ， 将 体 细胞 基因 治疗 与 生殖 细胞 系 基因 治疗 分 开 讨 
论 。 1983 年 6 月 , 参议 员 哈 特 非 尔 德 将 一 份 由 56 个 宗教 领袖 签署 的 
决议 编 入 《美国 国会 议事 录 》 (Congressional Record) 中 ， 这 份 决 议 极 
力主 张 “不 应 该 尝试 将 特殊 的 遗传 特征 整合 到 人 类 生殖 细胞 系 中 。” 
在 这 份 决议 公布 之 前 ， 联 邦 重组 DNA 顾问 委员 会 已 决定 (这 一 点 上 
它 从 未 让 步 ) ， 不 支持 任何 想 要 用 联邦 基金 进行 生殖 细胞 系 遗 传 工程 
实验 的 申请 计划 。 

尽管 我 们 不 可 能 知道 这 件 事 对 联邦 政府 的 政策 制定 者 、 宗 教 领袖 
或 一 般 公众 的 影响 有 多 大 ,但 遗传 工程 确实 是 开局 不 利 。 1980 年 夏 
天 ,也 就 是 人 类 基因 组 计划 启动 前 10 年 ， 当 时 基因 治疗 仍然 只 是 美 
国 国立 卫生 研究 院内 部 的 一 个 梦想 ， 有 消息 说 加 州 大 学 洛杉矶 分 校 
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(UCLA) WEIREKKE (Martin Cline) 博士 已 经 尝试 用 人 
工 基因 治疗 患 $- 珠 蛋白 生成 障碍 性 贫血 (P -thalassemia, 一 种 遗传 性 
血液 病 ) 的 以 色 列 和 意大利 孩子 。 当 NIH 院 长 弗 雷 德 克 森 (Donald 
Fredeickson) 听 到 这 个 传言 后 ， 立 即 布 置 调查 。 如 果 这 个 事情 是 真 
的 ， 克 莱 因 博士 除了 不 道德 外 ， 还 触犯 了 联邦 法 律 对 涉及 以 和 为 对 象 
开展 研究 的 有 关 规 定 ， 这 将 会 在 国会 激 起 一 场 批评 风暴 。 这 件 事 的 
确 是 真 的 。 

那 年 年 初 ， 克 菜 因 向 UCLA 校内 机 构 审 查 委 员 会 (Institutional 
Review Board, IRB， 这 个 名 称 是 指 应 联邦 法 律 要 求 ， 必 须 对 那些 想 获得 联 
邦 基 金 进行 以 人 为 试验 对 象 的 申请 计划 进行 评审 的 地 方 委员 会 ) 递交 了 
一 份 基因 治疗 的 申请 计划 ，IRB 拒绝 了 他 的 申请 。 此 后 ， 克 莱 因 就 安排 
在 国外 进行 他 的 试验 。 1980 年 秋 , 调查 结束 了 。 调查 报告 认为 ， 克 莱 
因 在 工作 的 重大 科学 细节 方面 , 误导 了 以 色 列 和 意大利 的 合作 者 ， 并 
且 在 儿童 治疗 方面 违反 了 联邦 法 律 。 克 莱 因 最 终 承认 他 的 重组 DNA 
分 子 治疗 没有 预先 获得 NIH 的 批准 ， 但 他 还 是 为 自己 的 行为 辩解 一 一 
他 所 采取 的 方法 有 可 能 拯救 串 有 致死 性 疾病 的 孩子 的 生命 。 

克 菜 因 遭 到 了 批评 ，NIH 终止 了 他 的 两 项 研究 基金 ，UCLA 18 E 
他 辞去 系 主 任 一 职 。 一 篇 社论 将 他 比 作 科学 怪人 弗 兰 肯 斯 坦 ” (Dr. 
Frankenstein) ， 认 为 他 的 行为 威胁 到 公众 对 研究 的 支持 。 每 件 事 对 他 
都 是 重重 的 一 击 ， 联 合 起 来 更 是 一 次 毁灭 性 的 打击 。 但 克 莱 因 有 继续 
坚持 的 六 力 和 勇气 。 尽管 他 已 从 科技 精英 的 行列 中 跌落 下 来 ,但 他 仍 
然 是 一 个 多 产 的 科学 家 一 一 从 1980 年 起 ,他 发 表 了 100 多 篇 科学 论 

* Sp- 弗 兰 肯 斯 坦 (Henry Frankenstein) 或 者 维 克 多 . 弗 兰 肯 斯 坦 (Victor Franken- 
stein) ， 是 一 位 疯狂 的 科学 家 ， 即 第 13 章 中 提 及 的 “怪物 ”的 创造 者 。 他 的 名 字 也 被 用 来 
命名 他 所 创造 的 人 造 人 ， 虽 然 那 个 试验 品 其 实 并 没有 名 字 。 一 一 译 者 
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文 。 事后 看 来 ， 克 莱 因 最 大 的 过 失 似乎 只 是 傲慢 目 大 而 已 。 

10 年 过 去 了 。 在 全 世界 几 十 个 学 术 实 验 室 和 越 来 越 多 的 新 兴 生 
物 技术 公司 中 ， 科 学 家 们 都 在 符 试 开发 新 的 基因 治疗 技术 并 应 用 于 动 
物 模 型 。 即使 在 NIH， 由 于 克 莱 因 的 失败 导致 了 严重 的 倒退 ， 安 德 
和 森 博 士 L 后 来 成 为 国家 心肺 和 血液 研究 所 分 子 血 液 病 学 部 (Molecular 
Hematology Branch of the National Heart, Lung and Bload Institute) 人 负责 入 
仍然 保持 着 基因 治疗 的 梦想 。 在 20 世纪 80 年 代 ， 安 德 森 及 其 同事 面 
临 着 巨大 的 科学 、 伦 理 和 政治 障碍 ， 这 些 障碍 在 要 求 NIH 可 能 批准 一 
个 像 克 荣 因 做 过 的 试验 之 前 必须 一 一 克服 。 安德森 坚 邦 的 角力 和 早 
越 的 智慧 一 样 给 人 留 下 了 深刻 的 印象 。 为 使 基因 治疗 成 为 现实 ， 他 
一 次 次 到 重组 DNA 顾问 委员 会 去 建议 、 解 释 和 辩解 他 的 计划 。 th 
WRT RRA CE 1990 年 9 月 7 日 被 NIH 批 准时, 一 位 记者 评论 说 ， 
这 个 过 程 花 费 了 “三 年 、 三 个 月 、 一周 和 一 小 时 ”。 在 某 种 程度 上 ， 
这 确实 是 一 项 记录 。 


首 例 治疗 

1990 年 9 月 13 号 ,安德森 的 梦想 变 成 了 现实 。 他 和 他 的 同 
事 一 经 验 丰 富 的 癌症 研究 员 罗 森 堡 (Michael Rosenberg) 博士 及 儿科 
医生 卡尔 弗 (Kenneth Cuiver， 他 后 来 去 爱 荷 华 大 学 掌管 一 个 基因 治疗 
研究 中 心 ) 聚集 在 一 间 病 房 中 ,将 遗传 工程 处 理 过 的 骨髓 细胞 输入 到 
4 岁 女 孩 德 西 尔 瓦 (Ashanthi DeSilva) 的 血管 里 。 PARAM BLE 
就 遭受 持续 感染 的 困扰 ,看 了 一 个 又 一 个 的 儿科 医生 ， 直 到 克利 夫 兰 
的 彩虹 儿童 医院 的 索 伦 森 (Ricardo Sorenson) 医生 最 后 诊断 她 患 腺 背 
脱 氨 酶 (adenosine deaminase, ADA) 缺乏 症 ， 这 是 由 于 20 号 染色 体 上 
一 个 基因 的 缺陷 所 导致 的 一 种 极其 少见 的 免疫 缺陷 。 幸运 的 是 ， 科 
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学 家 在 1987 年 已 经 开发 了 一 种 让 来 自 牛 的 这 种 酶 在 人 体内 循环 足够 
长 的 时 间 以 重建 一 些 免疫 功能 的 方法 。 这 种 方法 可 以 减轻 疾病 痛 
苦 ， 但 不 能 治愈 该 病 。 即使 用 这 种 药物 ， 患 ADA 缺乏 症 的 孩子 仍然 
会 比 不 患 病 的 孩子 更 容易 感染 ， 必 须 非常 仔细 地 照顾 。 

尽管 ADA 缺乏 症 非 常 少见 ， 但 它 确实 是 尝试 基因 治疗 的 上 佳 选 
择 。 这 是 一 种 单 基因 疾病 ， 主 要 影响 某 一 组 细胞 的 功能 ,而 这 些 细 
胞 对 人 体 的 免疫 防御 措施 极为 重要 。 同意 接受 ADA 缺乏 症 基因 治疗 
的 患者 必须 停 服 他 们 现在 所 用 的 药物 ,这 一 点 也 很 重要 。 此 外 ,要 
有 术 后 可 以 检测 的 客观 指标 ， 如 细胞 计数 、 免 疫 反 应 水 平分 析 和 感染 
频率 方面 的 研究 ， 可 以 将 这 些 指 标 与 基因 治疗 前 相 比 较 ， 这样 可 以 表 
明基 因 治 疗 是 否 有 用 。 

安德森 和 他 的 同事 想 要 做 的 是 把 德 西 尔 瓦 变 成 一 个 嵌 合 体 。 在 
希腊 神话 中 ,这 是 一 头 喷 火 怪兽 , 它 有 狮子 的 头 、 山 羊 的 身体 和 蛇 的 
尾巴 。 骨髓 治疗 会 创造 另 一 种 类 型 的 嵌 合 体 。 治疗 成 功 的 患者 终生 
将 带 有 两 个 版 本 的 某 一 类 细胞 。 当然 ,大 多 数 细胞 来 源 于 孕育 患者 
的 生殖 细胞 ， 但 改造 过 的 造血 细胞 不 同 。 基因 治疗 比 骨 和 散 治 疗 还 要 
微妙 。 如 果 成 功 ， 患 者 只 是 某 个 基因 的 内 合体 ,在 德 西 尔 瓦 的 例子 
中 ,这 个 基因 编码 腺 背 脱 氨 酶 。 

这 个 试验 性 治疗 很 简单 。 NIH 的 医生 们 从 德 西 尔 瓦 的 血液 中 取 
出 大 量 的 白细胞 ， 然 后 进行 培养 。 他 们 往 血液 中 添加 化 学 物质 刺激 
细胞 分 裂 ， 并 将 已 知 可 以 侵入 白血球 的 减 毒 病毒 加 入 到 培养 基 中 。 
这 种 病毒 已 经 被 插入 了 一 个 克隆 的 ADA 基因 ， 希望 它 可 以 携带 这 个 
正常 的 基因 进入 白细胞 ， 并 希望 其 中 有 一 些 细 胞 会 将 新 的 DNA 纳入 
细胞 的 基因 组 。 随 着 细胞 生长 并 分 裂 ， 它 们 会 像 复 制 老 的 基因 一 样 
复制 新 的 ADA 基因 。 新 分 裂 的 细胞 可 以 通过 常规 的 静脉 注射 输入 德 
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西 尔 瓦 的 静脉 中 。 

上 述 过 程 还 是 有 许多 不 确定 性 。 培养 基 中 的 细胞 会 吸收 载体 吗 ? 
吸收 了 载体 的 细胞 会 在 培养 基 中 正常 分 裂 吗 ? 它们 会 在 德 西 尔 瓦 体内 
继续 正常 分 裂 吗 ? 如 果 它 们 能 正常 分 裂 ， 能 够 制造 足够 的 正常 的 酶 来 
重建 她 的 免疫 功能 吗 ? 含有 改造 过 的 DNA 的 细胞 会 给 她 带 来 危险 吗 ? 
对 此 ， 研 究 人 员 只 能 猜测 了 。 

1999 年 大 约 是 德 西 尔 瓦 接受 基因 治疗 后 的 第 10 年 ， 她 生活 得 很 
好 。 同 她 一 样 ， 另 外 十 多 个 患 ADA 缺乏 症 的 孩子 也 接受 了 基因 论 
疗 。 但 是 ,关于 世界 上 第 一 个 基因 治疗 试验 仍然 有 许多 未 解 的 问 
题 。 对 于 大 多 数 的 孩子 ， 有 充分 证 据 表 明 很 大 一 部 分 已 经 放置 在 他 
们 体内 的 、 希 望 用 来 制造 ADA 的 白细胞 确实 发 挥 了 作用 。 但 患者 继 
续 需 要 随访 治疗 ， 也 还 没有 一 位 临床 遗传 学 家 敢 停止 使 用 标准 的 用 和 后 
的 酶 进行 治疗 的 方法 。 然而 ， 训 无 疑问 ， 在 治疗 德 西 尔 瓦 的 同时 ， 
安德森 及 其 同事 开创 了 一 个 新 纪元 。 由 于 他 们 开创 性 的 工作 ， 人 们 
对 基因 治疗 的 兴趣 激增 。 


基因 治疗 的 商业 化 

大 约 在 1993 年 ， 迅 速 壮大 的 生物 技术 产业 开始 吸引 投资 者 ， 他 
们 愿意 将 数 以 千 万 的 资金 押 在 基因 治疗 公司 身上 。 在 1994 和 1995 
年 ， 公 平地 讲 ， 正 如 一 些 权 威 人 士 所 言 ， 与 那些 曾经 接受 过 基因 治 
疗 方案 的 患者 人 数 相 比 ， 致 力 于 基因 治疗 的 公司 数量 要 多 得 多 , 但 
这 是 预料 之 中 的 。 研究 重心 应 该 放 在 开发 安全 有 效 的 将 基因 过 六 到 
患者 细胞 内 的 方法 ， 这 首先 需要 大 量 而 深入 的 动物 模型 工作 。 A 
则 ， 美 国 国 立 卫 生 研 究 院 理 所 当然 会 拒绝 任何 尝试 对 人 进行 体 细胞 
基因 治疗 的 申请 。 


| 20. 基因 治疗 “梦想 与 现实 | 


289 





290 


20 世纪 90 年 代 初 ， 开 发 递送 系统 的 努力 以 及 治疗 患 有 单 基 因 疾 
病 动 物 (类 似 于 人 类 单 基因 疾病 ) 的 早期 实验 取得 了 重要 成 果 。 最 
富有 戏剧 性 的 是 胆固醇 遗传 性 疾病 的 工作 。 渡 边 免 ( 以 发 现 该 病 的 
日 本 科学 家 渡 边 命名 ) 的 细胞 受 体 太 少 以 至 于 不 能 处 理 血液 循环 中 的 
低 密度 脂 蛋白 (LDL， 一 种 转运 胆固醇 的 分 子 ) 。 这 些 兔 子 都 有 一 种 
遗传 性 的 心脏 疾病 。 1991 年 12 月 ， 密 歇 根 大 学 的 篇 姆 斯 - 威尔逊 
(James Wilson) 领导 的 一 个 小 组 报道 说 , 它 已 经 通过 外 科 手 术 和 基因 
治疗 相 结 合 的 方法 缓解 了 这 些 兔子 的 病痛 。 威尔逊 及 其 同事 取出 它 
们 的 部 分 肝 ， 在 培养 基 中 培养 肝 细胞 ,用 已 经 带 上 一 个 正常 LDL 受 休 
制造 基因 的 逆转 录 病 毒 处 理 它们 ， 然 后 将 它们 送 回 到 门静脉 循环 ( 肝 
的 血液 系统 ) 。 6 周 后 , 这 些 动物 体内 的 肝 细 胞 合成 的 这 种 蛋白 质 约 
为 正常 水 平 的 4% , 但 是 即使 是 这 么 小 的 量 已 经 将 他 们 血清 的 胆固醇 
降低 了 30% 。 这 并 非 完 全 在 意料 之 外 ， 大 多 数 情 况 下 ， 人 们 仅 需要 
大 约 某 种 蛋白 正常 水 平 的 约 10% 就 足够 了 。 

这 次 成 功 促使 了 威尔逊 提出 申请 并 推动 法 规 部 门 批准 尝试 用 体 细 
胞 基因 治疗 方法 来 治疗 患 有 相应 疾病 的 病人 。 患者 是 一 位 29 岁 的 加 
拿 大 妇女 ,她 先天 患 有 一 种 严重 类 型 的 高 胆固醇 血 症 。 由 于 她 的 
LDL 受 体 功能 几乎 完全 失调 ,使 得 她 不 能 将 “不 好 ”的 胆固醇 从 血液 
中 清除 出 去 。 她 的 血清 胆固醇 经 常 超过 1000。 即使 按 目 前 的 治疗 ， 
如 饮食 控制 、 降 胆固醇 药物 、 从 治疗 冠状 动脉 疾病 发 展 而 来 的 缓解 心 
绞 痛 的 药物 ， 以 及 搭桥 外 科 手 术 等 ， 接 受 这 样 治疗 的 患者 通常 在 青年 
期 就 会 因 心力 训 竭 而 死亡 。 1992 年 6 月 ， 外 科 医 生 切 除了 她 10% 的 
肝 ， 并 送 到 遗传 学 实验 室 。 然后 ， 遗 传 学 家 将 组 织 打 碎 成 细胞 悬 
液 , 用 和 他 们 处 理 兔子 细胞 一 样 的 方法 处 理 了 她 的 细胞 ， 并 在 3 天 内 
将 处 理 过 的 细胞 还 给 她 一 通过 一 根 特殊 的 导管 直接 送 到 肝脏 。 令 
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人 高 兴 的 是 ,这 位 妇女 的 胆固醇 水 平 在 没有 服用 任何 降 胆 固 醇 药物 的 
情况 下 降低 了 30% 。 

20 世纪 90 年 代 中 后 期 ， 人 类 体 细胞 基因 治疗 研究 得 以 稳步 发 
JR, 1999 年 6 月 ， 负 责 评审 所 有 用 联邦 基金 进行 基因 治疗 研究 的 申 
请 书 (基本 上 就 是 所 有 申请 书 ) 的 重组 DNA 顾问 委员 会 已 批准 了 313 
项 申请 ， 其 中 40 项 重点 放 在 尝试 治疗 15 种 单 基因 疾病 上 ， 其 他 许多 
则 是 尝试 治疗 各 种 各 样 的 癌症 、 艾 滋 病 和 心脏 病 。 然而 ， 大 量 的 斌 
验 并 不 表明 该 领域 发 展 迅速 。 事实 上 ， 后 来 成 为 NIH 领导 人 的 瓦尔 
默 斯 (Harold Varmus) 博士 曾 公开 批评 这 个 研究 领域 ， 认 为 它 缺 乏 扎 
实 的 基础 研究 。 尽管 作出 了 巨大 努力 ， 还 是 有 不 少 科 学 障碍 难以 清 
除 。 例如 ， 所 构建 的 病毒 载体 要 能 够 将 供 体 DNA 送 入 足够 多 的 患者 
细胞 的 基因 组 中 并 表现 出 阳性 的 临床 效果 ,这 一 点 仍然 很 难 。 即使 
可 以 看 到 效果 ， 通 常 也 是 短暂 的 ， 考 虑 到 费用 问题 ,这 表明 基因 治疗 
也 许 是 不 现实 的 。 此 外 ， 基 因 治 疗 的 风险 仍然 极其 难以 估量 。 因 
此 ， 每 项 研究 试验 必须 缓慢 地 开始 ， 必 须 小 心 必 要 地 控制 含有 治疗 
DNA 的 病毒 颗粒 的 增 量 。 1999 年 秋 ， 当 一 位 在 宾夕法尼亚 大 学 接受 
基因 治疗 的 18 岁 男性 在 注射 改造 过 的 病毒 后 4 天 内 死去 时 ， 这 些 风 
险 终于 凸显 出 来 。 


第 一 例 死 亡 

格 尔 辛 格 (Jesse Gelsinger) KERER A S ARA P Me tk 
(ornithine transcarbamylase, OTC) RIE, 这 是 一 种 少见 而 常常 是 至 
命 的 遗传 性 肝病 ， 是 参与 将 氨 (代谢 蛋白 质 的 副产品 ) 清除 出 体外 的 
生物 化 学 途径 的 所 有 酶 的 编码 基因 中 某 个 基因 有 缺陷 。 他 的 病情 不 
重 的 原因 非 同 寻常 ， 致 病 性 突变 发 生 在 胎儿 形成 后 并 且 只 影响 了 他 的 
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一 部 分 细胞 。 他 实际 上 “ 嵌 合 ”有 两 种 不 同 的 细胞 系 ， 一 种 正常 ， 
一 种 异常 。 除了 偶尔 因为 氨水 平 升 高 要 住院 治疗 , 格 尔 辛 格 在 亚 利 
又 那州 生活 得 很 好 。 然而 ， 当 医生 告诉 他 在 宾夕法尼亚 大 学 进行 的 
一 项 新 的 研究 项 目 想 通过 向 肝 递送 一 个 正常 的 OTC 基因 ( 它 被 烙 附 
在 碱 毒 的 腺 病毒 上 ) 来 治疗 这 种 疾病 时 ， 格 尔 辛 格 立刻 下 定 决心 尝试 
一 下 。 格 尔 辛 格 感觉 到 自己 有 一 种 很 强 的 帮助 其 他 孩子 的 强烈 责任 
感 ， 这 些 孩子 患 有 OTC 缺乏 症 的 其 他 类 型 ， 情 况 要 比 他 严重 得 多 。 
1999 年 9 月 13 日 , 格 尔 辛 格 是 第 17 个 也 是 最 后 一 个 接受 这 个 
方案 治疗 的 人 。 他 在 一 间 放 射 实验 室 里 接受 了 治疗 。 由 于 基因 
载体 仅 用 来 治疗 肝 细胞 ， 所 以 必须 通过 一 根 特殊 的 导管 递送 ， 这 
根 导管 插入 他 的 腹股沟 并 小 心地 穿 过 血管 到 达 肝 内 动脉 (肝脏 的 
主要 供血 源 ) 。 格 尔 辛 格 在 接受 该 方案 允许 的 最 大 剂量 后 数 小 时 
就 生病 了 。 他 突 发 高 烧 ， 在 接 下 来 的 48 小 时 内 发 生 了 急性 、 爆 发 
MENT SE, Z JA ALL A VP IR SEA SE AGE (adult respiratory distress 
syndrome) , 38 4 天 就 去 世 了 。 

研究 小 组 立刻 报告 了 这 例 死亡 。 美国 国立 卫生 研究 院 (NIH) 和 
宾夕法尼亚 州立 即 对 格 尔 辛 格 的 治疗 方案 以 及 其 他 已 经 接受 治疗 的 患 
者 (还 没有 人 重病 或 死亡 ) 进行 调查 。 NIH 立即 对 许多 相关 的 研究 
试验 实行 了 “临床 暂停 ”， 包 括 两 个 由 先 灵 - 秦 雅 公司 (Schering: 
Plough) 进行 的 试验 。 基因 治疗 导致 的 首 例 死 亡 引 起 了 媒体 的 广泛 关 
HE, 有 些 甚至 是 从 人 听闻 的 焉 曲 ， 不 过 这 可 能 有 助 于 减缓 类 似 研究 的 
速度 。 例如 ，《 纽 约 时 报 杂 志 》 在 11 月 28 日 发 表 了 一 篇 标题 为 “ 格 
尔 辛 格 的 生物 技术 死亡 ”的 重要 文章 ， 建 议 整 个 领域 都 需要 减 慢 速度 
并 服从 于 更 细致 的 监督 。 

任何 一 个 可 以 避免 的 死亡 都 是 一 场 翡 剧 。 可 以 肯定 ,那些 负责 
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推进 基因 治疗 的 人 们 和 那些 必须 评审 并 批准 或 拒绝 新 的 方案 的 人 们 都 
会 在 很 长 时 间 内 记 住 格 尔 辛 格 的 死 。 但 是 ， 基 因 治 疗 的 前 途 实在 太 
有 希望 了 以 至 于 不 能 停 下 来 。 1999 年 夏天 ， 美 国 维 考 (Vica) 公司 
宣布 已 经 用 基因 治疗 法 治疗 前 列 腺 癌 ， 并 且 在 所 有 接受 治疗 的 12 位 
男性 中 都 可 以 看 到 肿瘤 体积 显著 缩小 。 10 月 ,波士顿 伯明翰 妇女 医 
院 的 医学 主任 曹 文 凯 (Victor Dzau) 博士 报道 说 ， 他 已 经 成 功 地 应 用 
基因 治疗 来 治疗 阻塞 的 腿 部 血管 ， 他 们 的 目的 是 用 同样 的 方法 治疗 
心脏 血管 。 

到 2000 年 9 月 体 细胞 基因 治疗 就 有 10 年 历史 了 ， 进 展 却 还 相当 
缓慢 ， 到 2000 年 未 ， 科 学 家 们 已 经 尝试 了 1500 多 例 人 体 基 因 治 疗 ， 
但 他 们 还 不 能 宣称 绝对 治愈 了 某 个 人 。 当然 , 这 种 有 限 的 进展 必须 
以 长 远 的 观点 来 看 待 。 -一旦 科学 家 开发 出 高 效 的 递送 正确 DNA pE 
细胞 的 方法 ,那么 这 种 治疗 的 应 用 范围 将 大 大 地 扩展 。 

我 期 望 在 2005 年 到 2010 年 闻 ， 体 细胞 基因 治疗 会 成 为 各 种 各 样 
的 单 基因 疾病 的 常规 治疗 方法 ,特别 是 针对 那些 目前 用 供 体 骨 角 细 胞 
治疗 的 疾病 [有 20 多 种 ， 从 相对 常见 的 地 中 海 贫血 (thalassemias) 到 
少见 的 威 - 奥 综 合 征 (Wiskott-Aldrich syndrome) ， 一 种 未 老 先 衰 的 疾 
病 ]。 使 用 基因 治疗 的 最 大 好 处 之 一 是 ,这 种 治疗 是 对 患者 的 细胞 进 
行 的 ， 所 以 没有 类 似 于 需要 器 官 移植 的 人 所 遇 到 的 免疫 问题 。 

生殖 细胞 系 遗 传 工程 未 来 可 能 会 是 什么 样子 呢 ? 随 着 我 们 在 治疗 
疾病 方面 更 加 精通 ， 在 某 些 特例 中 ,在 诊所 里 进行 这 样 的 治疗 从 道理 
上 是 说 得 过 去 的 。 例如 ， 假 设 一 对 夫妇 生 下 一 个 患 泰 - 萨 病 (Tay- 
Sachs disease， 一 种 无 一 例外 的 儿童 早期 致死 性 脑 部 疾病 ) 孩子 的 概 
率 为 14， 而 他 们 又 坚定 不 移 地 反对 流产 ， 这 对 夫妇 就 可 以 选择 通过 
体外 受精 怀孕 并 接受 着 床 前 诊断 。 如 果 这 个 胚胎 肯定 患 有 这 种 病 ， 
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则 在 将 这 个 未 来 的 孩子 送 回 母亲 的 子宫 之 前 利用 基因 治疗 来 矫正 缺 
陷 。 这 种 治疗 以 一 种 非常 微小 的 方式 改变 人 类 基因 池 的 未 来 。 它 让 
本 应 该 在 儿童 期 就 死亡 的 孩子 长 大 成 人 并 有 他 自己 的 孩子 ， 就 像 所 有 
的 父母 一 样 ， 传 递 着 他 重组 的 基因 。 这 些 基 因 中 ， 有 一 个 是 人 造 
的 ， 它 就 是 有 功能 的 已 糖 胺 酶 A， 而 这 个 酶 的 功能 缺陷 会 导致 泰 - 萨 
病 。 这 个 人 造 基 因 对 后 代 没有 威胁 。 

2020 年 前 ， 用 生殖 细胞 系 遗 传 工程 治疗 人 类 胚胎 的 严重 遗传 疾病 
将 可 作为 常规 治疗 的 一 种 备 选 方案 。 然而 ， 其 应 用 不 会 很 频繁 。 许 
多 知道 他 们 生 下 一 个 患 严重 遗传 疾病 的 孩子 概率 为 /4 的 夫妇 将 继续 
应 用 产 前 诊断 和 选择 性 流产 (如今 知 道 他 们 有 生 下 一 个 患 有 泰 - 萨 病 
孩子 风险 的 夫妇 大 多 数 采用 这 个 选择 ) 或 着 床 前 诊断 。 着 床 前 诊断 
结合 了 体外 受精 技术 和 非常 复杂 的 DNA 检 测 。 技术 人 员 将 一 个 细胞 
从 8 细胞 期 的 胚胎 剥离 开 ， 并 对 其 进行 疾病 检测 。 如 果 胚 胎 没有 串 
病 ， 那 么 这 个 胚胎 将 被 植 和 母亲 体内 。 

也 许 更 加 令 人 兴奋 的 是 在 子宫 内 治疗 患 有 遗传 疾病 胎儿 的 前 
景 。 尽管 这 从 来 没有 在 人 类 中 尝试 过 ,但 它 非常 吸引 人 ， 因 为 
(1) 它 可 以 改变 疾病 的 症状 和 体征 ， (2) 胎儿 的 细胞 可 能 更 加 有 
效 地 吸收 和 整合 基因 载体 ， (3) 不 大 可 能 需要 免疫 抑制 。 在 过 去 
的 10 年 中 ,在 子宫 内 进行 外 科 手 术 来 治疗 较 大 的 先天 缺陷 ， 这 方面 
已 有 了 长 足 的 进步 。 由 于 基因 治疗 仅 需要 将 细胞 送 入 胚胎 ， 所 以 所 
需 的 外 科 手 术 相对 比较 简单 。 

隐约 就 在 眼前 的 重大 科学 、 伦 理 和 政治 争论 并 不 是 针对 用 生殖 细 
胞 系 基因 治疗 方法 来 治疗 患者 ， 这 是 受 欢迎 的 。 争论 将 围绕 着 使 人 
更 聪明 、 更 美丽 、 更 具有 运动 才能 、 更 友善 或 者 通过 增强 他 们 生活 中 
其 他 能 力 的 方式 来 努力 “增强 ”人 生成 功 的 可 能 性 而 展开 。 当 “ 增 
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强 ” 技 术 最 终 与 用 于 治疗 严重 疾病 的 技术 无 法 区 分 时 ， 就 会 发 生 争 
论 。 然而 ,我 们 对 上 述 性 状 的 遗传 学 基础 了 解 很 少 ,我 们 可 以 肯定 
它 离 实现 还 有 无 数 个 10 年 。 它 仍然 是 人 们 的 猜想 ， 但 也 有 可 能 到 
2050 年 生殖 细胞 系 增强 治疗 可 以 像 美容 手术 一 样 常见 ， 并 且 不 会 比美 
容 手 术 引 发 更 多 的 争论 。 
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第 六 篇 ”两 难 抉择 


遗传 技术 和 个 人 选择 





地 图 ( 深 色 部 分 ) 显示 已 制定 法 律 禁 止 或 者 控制 保险 商 在 健康 保险 上 使 用 遗传 信息 的 美 
国 各 州 。 





21. 遗传 检测 与 隐私 权 
谁 可 以 知道 你 的 基因 ? 


2500 年 前 ， 硕 膀 的 城邦 传递 春 西 方 文明 的 火 烛 。 Aha A Se PE 
多 神 ， 每 一 位 神 都 有 他 或 她 的 庙宇 以 及 特殊 的 职权 。 他 们 相信 ， 在 
远离 雅典 的 德尔 非 的 一 个 美丽 山坡 屿 立 帮 一 座 庙 宇 ， 它 位 于 世界 的 正 
中 心 。 德尔 裴 被 视 为 智慧 和 医药 之 神 阿 波 罗 的 圣地 。 数 个 世纪 以 
来 ,那些 对 婚姻 、 了 于 山 和 长 寿 等 很 多 生活 中 的 重大 问题 担忧 的 希 脂 人 
都 会 赶 到 德尔 非 ， 付 钱 请 祭司 来 解读 月 桂 树 叶 燃 烧 的 烟雾 和 阿波 罗 神 
圣 的 答复 。 20 世纪 初 ， 考 右 学 家 们 在 德尔 辈出 土 了 一 块 卧 在 主 庙 和 人 
口 处 的 石头 ， 上 面 用 硕 腊 文 刻 着 : “了 解 你 目 己 。- 

ms, 遗传 检测 已 经 替代 了 占卜 ， 短 尔 斐 的 指令 也 从 宗教 移 到 
了 医学 领域 。 我 们 正在 进入 这 样 一 个 时 代 ， 我 们 将 能 发 现 越 来 越 多 
的 10 年 前 都 不 敢 想象 的 有 关上 患 某 种 严重 疾病 或 者 新 生 儿 患 菜 种 遗传 
性 疾病 的 风险 知识 。 今后 的 10~ 20 年 内 ， 我 们 探究 遗传 风险 的 能 
力 将 比 今天 大 得 多 。 我 们 想 知 道 什 么 呢 ? 为 什么 我 们 想 知 道 这 些 
E? 我 们 了 解 到 的 信息 会 形成 我 们 对 自己 、 配 偶 或 孩子 什么 样 的 看 
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法 呢 ? 谁 应 该 被 允许 接触 遗传 信息 ? 遗传 信息 应 该 被 用 于 什么 目的 ? 
遗传 歧视 的 威胁 是 否 大 到 足以 使 人 们 放弃 检测 ? 这 些 问 题 和 其 他 一 
些 类 似 问 题 会 像 凸透镜 一 样 将 不 断 出 现 的 公众 辩论 聚焦 到 遗传 信息 
的 应 用 上来。 


遗传 检测 概述 
遗传 检测 始 于 20 世纪 60 年 代 ， 当 时 人 们 已 经 开始 在 所 有 新 生 儿 
He fi AE AE AB PRE (PKU) ， 这 是 一 种 非常 罕见 的 〈1 : 12 000 新 生 


JL) 、 导 致 神经 发 育 迟 缓 的 遗传 性 疾病 。 若 通 过 及 时 地 给 患 病 婴 儿 
眼 食 特殊 的 低 茶 丙 氨 酸 食物 ， 还 是 有 可 能 避免 智力 落后 的 。 ms, 
西方 国家 的 几乎 每 个 新 生 儿 都 进行 了 PKU 检测 。 这 个 计划 非常 成 
功 ， 所 以 很 少 有 医生 见 过 因 PKU 导致 的 智力 低下 者 。 80 年 代 期 间 ， 
我 在 一 家 大 型 的 ， 为 有 精神 障碍 的 人 开设 的 留宿 式 机 构 中 任 医 学 主 
任 ， 那 里 住 着 几 个 患 PKU 而 没有 经 过 治疗 的 成 年 人 。 我 安排 一 群 来 
自 波士顿 的 医生 观察 我 的 病人 ， 他们 被 如 此 严重 的 精神 障碍 惊 果 了 ， 
这 些 医生 本 来 是 照顾 患 PKU 孩子 (所 有 的 都 是 出 生 时 诊断 并 成 功 治 
疗 ) 的 。 未 经 治疗 的 PKU 患者 (不 会 说 话 并 遭受 癫痫 发 作 之 痛苦 ) 
身上 存在 的 是 最 小 的 遗传 错误 一 一 仅仅 是 几 十 亿 的 DNA 字符 中 的 一 
两 个 拼写 错误 ， 但 这 个 错误 带 来 了 灾难 性 的 后 果 。 

新 生 儿 和 遗传 筛 查 如 今 已 扩展 到 对 上 百 万 的 孩子 们 进行 3 一 10 种 严 
重 的 但 可 治疗 的 代谢 性 疾病 的 检测 (取决 于 各 个 州 ) ， 也 几乎 没有 引 
发 什么 争论 。 这 在 很 大 程度 上 是 由 于 检测 精度 高 ， 而 且 我 们 有 许多 
办 法 使 天 生 患 有 这 些 军 见 疾病 的 孩子 避免 发 病 。 因而 ， 曾 经 仅 限于 
几 种 代谢 性 疾病 的 新 生 儿 筛 查 已 进入 了 一 个 崭新 的 时 代 ， 其 标志 是 检 
测 种 类 与 数量 的 大 规模 扩展 。 目前 ， 廉 价 而 高 效 的 串联 质谱 技术 
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(tandem mass spectrometry, TMS) 的 应 用 不 断 推动 着 这 种 扩展 。 

串联 质谱 技术 可 以 分 析 从 一 张 特殊 纸 上 的 血渍 洗 脱出 的 微量 血 
液 。 质谱 仪 估计 血液 中 分 子 的 大 小 ,构建 出 一 种 化 学 指纹 。 当 仪器 
报告 有 一 种 不 同 寻常 的 分 子 时 ， 技 术 员 (或 者 更 可 能 是 由 仪器 已 配 软 
件 ) 将 这 个 分 子 和 与 各 种 各 样 遗 传 疾病 关联 的 代谢 产物 数据 库 相 比较 
并 作出 诊断 。 1999 年 ,马萨诸塞 州 首先 将 TMS 纳入 该 州 强制 性 新 生 
儿 第 查 计划 的 常规 检查 部 分 。 我 所 供职 的 公共 卫生 顾问 委员 会 认 
为 ， 由 于 一 种 称 为 中 链 脂 酰 辅酶 A 脱氧 酶 缺乏 的 疾病 十 分 常见 并 在 很 
大 程度 上 可 以 治疗 ， 因 而 可 以 进行 得 查 工作 。 此 外 ， 马 萨 诸 塞 州 还 

台 了 一 项 试验 性 的 自愿 第 查 计划 ， 即 利用 TMS 来 寻找 婴儿 可 能 患 
有 另外 20 种 疾病 之 一 的 化 学 信号 。 被 邀请 参加 这 项 试验 计划 的 新 任 
妈妈 们 约 90% 接受 了 检测 。 

TMS 来 得 正 是 时 候 ， 既 因为 它 能 提供 便利 ， 又 因为 它 预 示 着 不 久 
的 将 来 ， 所 有 新 生 儿 都 要 接受 常规 的 DNA 筛 查 来 收集 和 查 明成 千 上 
万 的 有 关 他 们 遗传 健康 的 问题 。 一 项 范围 有 限 的 DNA 检 测 计划 已 成 
为 马萨诸塞 州 新 生 儿 得 查 的 一 部 分 ， 它 被 用 于 确诊 那些 吉 性 纤维 化 疑 
似 阳性 的 婴儿 。 在 讨论 适当 应 用 TMS 时 ,我 将 详 述 新 生 儿 DNA 检 测 
的 未 来 应 用 。 目前 ，DNA 检测 还 过 于 昂贵 以 至 于 不 能 应 用 于 所 有 的 
新 生 儿 ， 但 费用 正在 迅速 降低 。 随 着 低 成 本 的 DNA 芯片 (固定 了 成 
千 上 万 的 短片 段 DNA, 每 个 片段 对 应 着 一 个 特殊 突变 ) 的 出 现 ， 我 们 
将 不 得 不 决定 ， 了 解 大 众 的 哪些 信息 才 是 合适 的 。 

从 来 没有 人 质疑 那些 要 求 对 婴儿 进行 军 见 疾病 检测 的 法 律 条 文 。 
但 是 ,如果 将 新 生 儿 站 传 检测 扩展 到 鉴定 那些 并 非 患 严重 疾病 的 婴 
儿 ， 父 母 们 就 不 可 避免 地 会 认为 ， 强 迫 他 们 的 孩子 做 遗传 检测 是 对 其 
隐私 权 的 侵犯 。 这 当然 是 侵犯 个 人 隐私 权 ， 但 真正 的 问题 在 于 强制 
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检测 给 社会 带 来 的 利益 是 否 要 超过 对 个 人 可 能 的 伤害 。 历史 上 ，, 法 
院 对 州 政府 为 了 公共 卫生 而 行使 “强制 力量 ”方面 赋予 了 很 大 的 自 
由 。 然而 ,有 人 会 反 驱 说 ,鉴定 那些 具有 遗传 疾病 风险 的 孩子 的 计 
划 并 不 是 去 寻找 威胁 公众 健康 的 人 ， 因 而 强制 检测 并 没有 充分 理由 。 
此 外 ， 有 人 还 这 样 认为 ， 如 果 检 测 只 仅仅 提供 关于 某 种 成 人 后 才 发 病 
的 疾病 或 非 威胁 生命 状况 的 风险 程度 信息 ， 就 严重 缺乏 证 明 强 制 检 测 
正确 性 的 理由 。 

产 前 检查 引发 了 比 新 生 儿 遗传 筛 查 更 加 激烈 的 伦理 问题 。 在 美 
国 ， 孕 妇 通 常 要 进行 两 项 检测 ， 目 的 在 于 筛 查 有 先天 缺陷 的 胎儿 。 年 
龄 在 35 岁 或 35 岁 以 上 的 女性 在 生产 时 ， 医 生 通 常会 建议 她 们 进行 羊膜 
穿刺 检查 ， 以 探 明 胎儿 是 否 有 不 正常 的 染色 体 ， 主 要 是 检测 唐 氏 综合 
征 。 事实 上 ,所 有 的 孕妇 都 进行 了 血液 检测 ， 来 判断 胎儿 是 否 有 峭 柱 
裂 ( 浴 神 经 管 未 正确 关闭 ) 。 年 龄 在 35 岁 以 上 的 孕妇 有 13 以 上 的 人 
进行 过 羊膜 穿刺 检查 (吸取 羊水 获得 胎儿 细胞 ) ， 在 得 知 自己 怀 的 是 
一 个 患 有 唐 氏 综合 征 的 孩子 后 ， 她 们 中 80% 的 人 决定 终止 妊娠 。 KA 
3/4 的 孕妇 要 进行 血液 检测 (检测 由 胎儿 产生 的 蛋白 质 ， 它 们 穿 过 胎盘 
进入 母亲 血液 ) 来 筛 查 患 脊 柱 裂 的 胎儿 。 如 果 知 道 自己 怀 的 是 一 个 开 
BRM RE, V4 的 孕妇 会 终止 妊娠 。 这 些 决定 是 痛苦 的 ， 但 
不 是 最 坏 的 ， 因 为 医生 们 通常 不 能 预测 胎儿 可 能 的 损伤 严重 性 。 

目前 还 在 应 用 的 第 三 种 主要 的 遗传 筛 查 类 型 是 寻找 鉴定 隐 性 遗传 
病 基因 携带 者 。 如 果 这 些 其 他 方面 健康 的 人 可 以 与 另 一 个 携带 同 种 
疾病 基因 的 人 结婚 ， 那 么 这 对 夫妇 每 次 妊娠 生 下 一 个 患 病 孩 子 概率 都 
是 4。 在 美国 ， 携 带 者 普查 的 重点 是 鉴定 那些 可 能 生 下 患 镰 状 细胞 
贫血 孩子 的 人 (大 多 数 是 非洲 裔 美国 人 和 地 中 海 人 ) 以 及 可 能 生 下 串 
FERATA (大 多 数 是 阿 什 克 纳 济 犹 太 人 ) 。 这 两 种 携带 者 得 
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查 计划 本 身 及 其 结果 都 有 很 大 差别 。 尽管 算 查 工作 已 进行 了 20 多 
年 , 但 是 患 贸 状 细胞 贫血 的 孩子 的 预期 出 生 数 并 没有 降低 。 而 在 狭 
太 人 群 中 ,上 患 泰 - 萨 病 的 孩子 的 出 生 数 下 降 了 约 95% 。 对 这 两 种 计划 
的 差别 有 许多 解释 ,包括 健康 照料 方面 的 差异 以 及 使 用 选择 性 流产 方 
面 的 文化 差异 等 等 ， 但 最 主要 的 原因 还 是 这 两 种 疾病 的 严重 程度 不 
同 。 泰 - 萨 病 是 一 种 无 一 例外 的 早期 儿童 致死 性 疾病 。 ARR AR 
胞 贫血 的 人 虽 有 许多 难以 应 对 的 临床 问题 ， 但 目前 天 生 患 此 病 的 孩子 
还 是 很 有 机 会 过 上 质量 较 高 的 生活 ， 他 们 可 以 活 到 40 岁 或 者 更 久 。 

产 前 检测 和 携带 者 筛 查 使 高 危 女 性 有 可 能 避免 有 上 述 两 种 最 毅 见 
的 先天 缺陷 以 及 两 种 比较 常见 的 隐 性 遗传 病 的 孩子 的 出 生 。 例如 ， 
在 英格兰 ,， 产 前 筛 查 和 选择 性 临 胎 导致 脊柱 裂 孩子 的 出 生 率 下 降 了 
95% 。 目前 , 许多 女性 将 遗传 检测 视 为 她 们 健康 呵护 的 重要 组 成 部 
分 。 从 公共 卫生 角度 看 ， 这 个 问题 更 加 复杂 。 有 人 认为 ,西方 社会 
已 经 着 手 寻 找 并 避免 有 某 种 残疾 的 人 出 生 。 这 种 决定 对 非常 严重 、 
无 药 可 治 的 疾病 (如 泰 - 萨 病 ) 看 起 来 似乎 非常 正确 ,但 要 考虑 到 将 
来 的 情形 ， 那 时 我 们 将 检测 成 百 上 千 的 基因 来 查 明 各 种 各 样 的 风险 。 
一些 妇女 会 不 会 因为 胎儿 活 到 中 年 后 患 卵巢 瘤 的 风险 很 大 就 选择 流产 
We? 如 果 另 外 一 些 知道 将 来 的 孩子 几乎 可 以 肯定 会 患 肥 胖 镍 ， 她 们 想 
要 作 流 产 吗 ? 仅仅 预测 成 年 后 健康 问题 的 检测 可 以 作为 携带 者 筛 碍 或 
产 前 检查 的 一 部 分 吗 ? 

随 着 基于 DNA 的 检测 数量 激增 ， 某 些 妇女 和 夫妇 使 用 这 些 检测 
的 方式 对 另 一 些 人 来 说 却 难以 接受 。 在 美国 ,每 年 大 约 有 100 万 名 
妇女 终止 妊娠 ， 其 中 大 于 98% 的 情况 是 因为 她 们 不 想 生 下 一 个 假定 
健康 的 孩子 。 公众 对 于 临 胎 的 观点 仍旧 存在 很 大 的 分 此 ,肯定 还 会 
因 不 断 增 长 的 选择 性 昨 胎 (根据 某 种 产 前 诊断 终止 妊娠 ) 事件 而 发 生 


| 21. 遗传 检测 与 隐私 权 ” 谁 可 以 知道 你 的 基因 ? | 


303 





304 


激烈 的 争执 。 但 是 ， 即 使 是 因为 许多 人 所 民 恨 的 理由 ,生育 隐私 权 
利 不 包括 女性 所 作出 的 终止 妊娠 的 决定 吗 ? 

30 年 来 ， 遗传 检测 不 管 是 新 生 儿 得 查 、 产 前 诊断 还 是 携带 者 短 
查 ， 重点 都 是 鉴定 那些 在 出 生 时 就 会 表现 出 来 的 严重 疾病 的 风险 。 
分 子 遗 传 学 革命 将 改变 关于 我 们 自己 的 数据 的 性 质 。 例如 ， 许 多 计 
划 将 来 可 用 于 第 查 的 DNA 检测 技 术 已 不 再 用 于 诊断 疾病 。 相反 ,他 
们 将 被 用 于 重新 计算 患 某 种 疾病 的 概率 。 这 样 做 也 许 会 引发 新 的 难 
以 解决 的 问题 ， 那 就 是 什么 是 我 们 可 能 想 知 道 的 以 及 我 们 可 以 把 这 样 
的 知识 用 于 哪些 方面 。 接 下 来 ,我 将 举例 说 明 我 们 将 要 面临 的 一 些 
两 难 情况 。 


检测 无 法 治疗 的 疾病 

卢 米 (Peter Loomie) 是 一 位 言语 温和 的 程序 员 ， 在 过 去 10 年 
中 ， 他 眼看 着 自己 的 父亲 和 一 个 叔叔 在 50 多 岁 时 因 一 种 罕见 的 阿尔 
茨 海 默 病 先后 去 世 。 在 他 的 家 族 中 ,这 种 病 是 因为 4 号 染色 体 上 某 
个 基因 的 突变 所 致 。 卢 米 自己 已 经 30 多 岁 了 ,已 经 结婚 但 还 没有 和 防 
F. 目前 ， 已 经 有 针对 这 个 突变 的 DNA 检 测 ， 而 他 为 考虑 是 否 进行 
检测 已 度 过 了 许多 不 眠 之 夜 。 他 觉得 这 个 检测 是 他 一 生 中 最 重要 的 
一 次 据 币 赌博 他 遗传 父亲 上 述 基 因 突 变 的 概率 为 50% ， 没 有 遗传 
的 概率 也 为 50% 。 

检测 结果 可 能 会 重新 规划 他 的 生活 。 如 果 他 进行 了 检测 并 且 结 
果 显 示 他 遗传 了 那个 突变 ,那么 卢 米 认为 他 不 会 要 自己 的 孩子 ， 因 为 
他 禁不住 会 想 自己 可 能 将 那个 突变 遗传 给 他 们 (1/2 的 风险 ) 。 由 于 
10 年 后 他 才 可 能 发 病 ， 所 以 他 正 拿 不 定 主意 是 否 要 领养 一 个 孩子 。 
尽管 他 的 婚姻 很 幸福 ,但 卢 米 私 底下 还 是 害怕 如 果 检 测 结果 为 阳性 ， 
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妻子 会 离 他 而 去 。 他 承认 自己 的 这 种 担心 并 没有 理由 。 他 的 妻子 在 
嫁 给 他 之 前 就 已 经 知道 他 们 家 族 的 疾病 ,而 且 从 可 以 进行 DNA 检测 
以 后 ， 她 一 直 坚 持 还 是 让 他 自己 决定 是 否 进行 检测 。 

如 果 卢 米 的 检测 结果 表明 他 遗传 了 那个 突变 ， 户 米 说 他 会 马上 购 
买 保险 。 LAN SE ORE AN BA EB KAS A RP ES fe BT SS 
现在 。 

如 果 检 测 表明 他 没有 遗传 那个 突变 ,那么 卢 米 患 旱 发 性 阿尔 茨 
海 默 病 的 风险 (他 患 老年 期 发 病 的 普通 型 阿尔 东海 默 病 的 风险 和 其 
他 人 一 样 ) 就 可 以 排除 了 。 他 和 他 的 妻子 与 之 斗争 的 关于 生 孩 子 的 
担心 (担心 遗传 给 孩子 一 个 “十 ”基因 ) 也 会 冰释 。 同时 ,他 们 对 
工作 、 存 款 账户 、 旅 行 、 保 险 以 及 各 种 各 样 其 他 事情 的 考虑 方式 将 会 
发 生 很 大 变化 。 

卢 米 所 面临 的 是 一 种 极度 少见 疾病 的 风险 ， 但 针对 普通 型 阿尔 蒋 
海 默 病 也 有 一 种 预测 性 检测 ， 活 过 80 岁 的 美国 人 中 大 约 有 13 患 这 种 
疾病 。 我 们 当中 大 约 MHA (500 多 万 人 ) 携带 有 apoE4 基因 变 体 的 
两 个 拷贝 (参见 第 19 章 ) 。 我 们 当中 天 生 有 两 个 拷贝 的 人 不 一 定 患 上 
阿尔 茨 海 默 病 ， 但 他 们 的 患 病 概率 比 平均 水 平 高 ， 并 且 可 能 发 病 较 早 

(65 岁 左右 ) 。 apoE4 检测 价 廉 而 准确 , 但 医生 们 可 以 把 它 当 作 一 种 
易 感 性 检测 吗 ? 目 前， 他 们 还 没有 这 样 做 。 A, 这 个 检测 已 被 建议 
用 来 确诊 那些 已 经 表现 出 可 能 是 阿尔 获 海 默 病 体征 的 人 。 

杜 尔 贝 科 (Martin Dulbecco) 是 一 位 45 岁 的 银行 家 ， 他 的 父亲 64 

岁 时 患 上 阿尔 获 海 默 病 (有 两 个 apoE4 拷贝 ) 。 杜 尔 贝 科 坚持 要 进行 


检测 ， 医 生 们 应 该 怎样 回答 类 似 他 这 样 的 患者 呢 ? 应 该 将 这 样 的 信息 


提供 给 他 吗 ? 杜 尔 贝 科 告诉 我 ， 因 为 他 已 经 每 天 都 在 想 他 与 父亲 将 是 
同样 的 命运 ， 所 以 只 有 检测 能 将 自己 从 这 种 困境 中 解脱 出 来 。 如 采 
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他 没有 两 个 apoE4 拷贝 ， 那 么 他 将 会 认为 目 己 不 会 在 60 多 岁 就 患 阿 
ROGUE BA: 如 果 他 确实 有 两 个 拷贝 ,那么 这 仅仅 是 证 实 了 他 所 “ 知 
道 ” 的 。 医生 控制 人 们 获得 遗传 信息 的 程度 应 怎样 掌握 ” 医生 们 确 
实 有 权利 不 允许 患者 进行 这 样 的 检测 忠 ? 
第 一 个 针对 享 廷 顿 病 (HD， 一 种 晚 发 的 、 无 药 可 治 的 缓慢 致死 性 大 
脑 疾病 ) 的 DNA 检测 技术 是 在 20 世纪 80 年 代 中 期 投入 使 用 的 。 科 
(Richard Coe) 是 一 名 37 岁 的 职业 网 球 选手 ， 父 亲 死 于 HD。 尽管 科 从 未 
进行 过 检测 ， 但 他 就 像 自己 有 HD 基因 一 样 生 活着 。 他 的 生活 座右铭 是 
“ 吃 、 喝 、 寻 欢 作 乐 ， 因 为 我 们 明天 就 会 死去 。” 就 像 他 所 说 的 ， 科 伦 钱 
大 手 大 脚 ， 并 且 经 常 负债 累累 。 他 在 21 岁 时 结扎 了 输精管 ， 他 有 许多 
女 朋 友 , 但 从 未 与 其 中 任何 一 个 建立 认真 的 关系 ,他 还 经 常 玩 空中 滑翔 
和 跳伞 。 他 就 这 样 生活 在 边缘 并 且 热 爱 这 种 生活 。 后 来 ,他 “错误 地 
BATRA”. 经 过 两 年 的 内 心 斗争 后 ， 他 进行 了 了 D 检测 。 今 他 震惊 
的 是 ， 他 并 没有 遗传 那个 突变 。 “我 的 生活 被 毁 了 。 ”他 笑 着 回忆 是 己 
的 过 去 ，““ 我 必须 结婚 、 必 须 修复 输精管 、 停 止 空中 滑翔 、 按 期 文 付 信 
用 卡 以 及 开始 礼貌 地 对 待 自己 的 老板 。” 科 的 例子 表明 ， 每 个 人 对 遗传 
风险 以 及 知晓 这 种 风险 后 所 表现 出 来 的 反应 存在 巨大 差异 。 


发 现 非 亲 子 关 系 

遗传 检测 给 博 伊 德 (Ada Boyd) 带 来 的 是 截然 不 同 的 麻烦 。 她 是 
为 一 位 患 有 于 性 纤维 化 小 女孩 进行 诊治 的 儿科 医生 ， 对 CF 基因 的 不 
同 突变 怎样 使 这 种 病 如 此 严重 感 兴趣 。 作为 研究 的 一 部 分 ， 博 伊 德 
医生 也 检测 了 这 个 女孩 父亲 的 DNA， 结 果 表 明 他 不 具有 小 女孩 DNA 
突变 中 的 任何 一 个 。 很 明显 , 这 位 男人 不 是 小 女孩 的 父亲 。 博 伊 德 
医生 应 该 向 谁 (如 果 有 的 话 ) 去 透露 这 个 信息 呢 ? 因为 这 对 夫妇 一 同 
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来 向 她 寻求 帮助 ， 所 以 她 相信 她 对 每 一 个 人 都 有 伦理 责任 。 如 果 医 
生 向 这 位 丈夫 透露 这 个 非 亲 子 关 系 ， 则 可 能 对 他 们 的 婚姻 构成 威胁 。 

据 有 经 验 的 临床 遗传 学 家 吐露 , 在 他 们 日 常 工 作 中 ,无意 中 发 现 
的 非 亲子 关系 虽 并 不 常见 ， 但 也 不 稀少 。 尽管 没有 很 好 的 数据 ， 但 
是 群体 遗传 学 家 估计 大 约 有 1% ~ 5% 的 家 庭 存在 着 没有 被 公开 的 非 
亲子 关系 。 这 一 发 现在 遗传 医疗 中 是 怎样 处 理 的 呢 ? 调查 表明 ， 
90% 以 上 的 临床 遗传 学 家 在 发 现 非 亲 子 关系 时 ， 会 通知 女方 而 不 是 男 
方 。 然而 ， 这 些 调查 是 在 最 近 公众 不 断 接触 遗传 学 之 前 进行 的 。 如 
今 ， 如 果 丈 夫 想 要 询问 自己 没有 突变 的 含意 时 ， 几 乎 不 可 能 隐瞒 真 
相 。 在 不 说 真相 和 撤 谎 之 间 有 清晰 的 伦理 差别 吗 ?在 我 看 来 ， 目 前 
所 采取 的 策略 似乎 很 难 应 对 。 随 着 人 们 对 遗传 检测 越 来 越 精通 ， 几 
平 可 以 肯定 ,必须 改变 策略 。 

非 亲子 关系 的 发 现 也 可 以 干扰 遗传 学 研究 。 一 位 长 期 研究 一 个 
大 家 族 的 科学 家 向 我 咨询 ， 这 个 家 族 中 有 很 罕见 的 遗传 型 癌症 。 在 
定位 致 病 基因 时 ， 他 发 现在 几 个 已 经 成 年 的 孩子 中 有 一 个 不 可 能 遗传 
患 癌症 的 风险 ， 因 为 她 不 是 那 对 传递 突变 的 父母 的 女儿 。 如 果 告 诉 
她 不 会 有 上 患 病 风 险 , 将 从 她 肩 上 秃 下 一 副 很 重 的 担子 ,但 是 会 加 上 另 
外 一 副 。 如 果 她 询问 为 什么 ,这 位 科学 家 要 么 撒谎 ， 要 么 揭穿 真 
相 一 她 不 是 自己 40 年 来 一 直 叫 作 父亲 的 那个 人 的 女儿 。 PRU 
之 后 , 科学 家 和 医生 们 决定 隐藏 这 个 非 亲 子 关 系 。 他 们 其 至 寻求 并 
获得 了 发 表 他 们 研究 的 杂志 编辑 的 允许 , 修改 了 一 些 关于 这 个 家 族 的 
遗传 学 事实 ,这 样 无 人 能 作出 准确 的 推测 。 


警告 其 他 人 
我 在 临床 遗传 学 上 所 遇见 的 一 件 最 为 棘手 的 伦理 两 难 问 题 是 意外 
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发 生 的 。 1986 年 的 一 天 ， 当 我 给 一 位 发 高 烧 的 、 智 力 低下 的 人 做 检查 
时 ,我 注意 到 他 有 突出 的 前 额 、 单 杯 状 耳 人 条 和 巨大 的 举 丸 ， 这 些 特征 
与 目前 命名 为 脆性 X 染 色 体 综合 征 (如 此 命名 是 因为 在 显微镜 下 可 能 
见 到 义 染色 体 断 裂 ， 这 依赖 于 所 研究 的 细胞 如 何 处 理 ) 的 常见 疾病 有 
关联 。 我 没有 充分 考虑 自己 决定 的 含意 ， 就 安排 对 病人 进行 一 种 特殊 
的 染色 体检 测 。 两 周 后 ， 我 得 知 实验 确证 了 这 位 47 岁 的 男人 患 有 脆 
性 X 染 色 体 综合 征 。 我 马上 意识 到 这 个 信息 对 于 这 位 男性 的 两 个 刚 结 
婚 的 外 拨 女 有 重要 意义 , 我 给 他 的 监护 人 一 一 他 的 妹妹 (她们 的 母亲 ) 
打 电 话 。 我 告诉 她 这 个 诊断 ， 并 要 求 与 她 的 女儿 们 谈 一 谈 。 

那 位 女士 勃然 大 怒 。 没有 任何 解释 ， 她 禁止 我 与 她 的 女儿 们 进 
行 联系 并 猛 地 挂 断 了 电话 。 在 接 下 来 的 几 个 月 中 , 我 反复 地 试图 与 
她 再 次 对 话 ， 甚 至 还 寄 了 一 封 挂号 信 。 最 后 ,这 位 女士 所 信任 的 一 
位 社会 工作 者 琢磨 出 了 这 是 怎么 一 回 事 。 这 位 女士 40 年 来 一 直 相 信 
其 兄长 变 成 痴呆 是 因为 从 双 儿 床上 掉 下 来 的 缘故 ,现在 ， 她 突然 戏剧 
性 地 发 现 要 对 兄长 的 病 重新 认识 。 她 必须 面 对 的 情况 是 ， 兄 长 的 痢 
呆 是 由 于 从 他 们 的 母亲 那儿 遗传 了 某 个 基因 的 缘故 。 她 可 能 已 经 或 
还 没有 意识 到 她 也 遗传 这 个 基因 (通常 影响 女性 不 是 很 严重 ) 的 概率 
为 50% ,并 且 确 实 的 话 ， 那么 她 的 女儿 们 从 她 那儿 获得 这 个 基因 的 概 
率 也 是 50% 。 如 果 这 样 ， 她 女儿 的 每 次 妊娠 生 下 一 个 患 脆性 X 染色 
体 综合 征 的 男孩 的 风险 为 1/4, 

为 什么 这 位 女士 不 愿 与 我 谈话 呢 ? 为 什么 她 告诉 社会 工作 者 她 永 
远 不 会 与 她 的 女儿 们 谈 脆性 染色 体 综合 征 昵 ? 她 的 理由 非常 清楚 。 
她 知道 ， 她 的 女儿 们 赞成 距 胎 ， 会 进行 产 前 诊断 并 会 流产 患 病 的 胎 
JL. 然而 ， 她 极端 地 崇尚 生命 ， 就 像 她 对 社会 工作 者 所 说 的 一 样 : 
“我 永远 不 会 参与 到 告诉 女儿 一 些 会 导致 某 个 外 孙 流 产 的 事情 
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如 果 当 时 我 不 去 安排 血液 检查 来 确诊 诊断 ， 那 么 我 就 不 会 证 实 
自己 的 怀疑 并 扰乱 这 位 女士 的 世界 。 但 是 ,现在 我 确实 知道 ， 并 且 
如 果 她 不 改变 固执 态度 的 话 ， 我 是 唯一 可 以 提醒 这 两 位 年 轻 女性 她 
们 是 有 患 病 风 险 的 人 。 可 是 ， 如 果 我 告诉 了 她 们 ， 那 么 我 就 违背 了 
患者 监护 人 明确 的 要 求 ， 并 违背 了 他 的 隐私 权 。 这 位 男士 的 妹妹 并 
没有 丝毫 的 宽容 ,而 我 也 没有 警告 她 的 女儿 们 。 我 希望 在 她 们 怀孕 
前 ， 这 两 位 女性 会 告诉 医生 她 们 粤 田 的 事情 ， 而 这 位 医师 会 去 追 洲 
这 段 家 族 史 。 

我 并 不 担心 将 来 有 -天 这 位 病人 的 外 笑 女 会 告诉 我 她 的 儿子 患 有 
脆性 X 染色体 综合 征 ， 并 问 我 为 什么 从 来 没有 警告 她 。 她 可 以 起 诉 
我 吗 ? 我 收 到 过 非常 严格 的 命令 不 许 泄露 秘密 ， 所 以 控告 我 没有 警告 
她 脆性 X 染色体 综合 征 成 立 的 机 会 很 小 。 ERE, 如果 未 能 成 功 警 
告 年 龄 超过 35 岁 的 怀孕 女士 生 下 一 个 患 唐 氏 综合 征 孩 子 与 其 年 龄 相 
关 的 风险 ,产科 医生 通常 在 这 样 的 孩子 出 生 时 因 “ 不 当 出 生 ” (参见 
第 8 章 ) 而 被 起 诉 ， 但 这 里 有 两 个 重要 的 特征 。 这 两 名 外 里 女 没有 
一 个 曾经 找 过 我 看 病 ， 即 使 她 们 确实 来 过 ,我 也 有 义务 在 患者 (或 监 
PA) 不 允许 的 情况 下 保守 秘密 。 

随 着 遗传 检测 在 医学 界 的 广泛 应 用 ， 它 带 来 了 许多 关于 在 家 族 内 
分 享 敏感 信息 的 两 难 问题 。 起 初 ， 大 多 数 人 对 这 会 是 一 个 重要 问题 
而 感到 惊奇 ， 但 在 每 一 个 家 族 ， 尤 其 是 每 一 个 大 家 庭 中 ,都 可 能 有 自 
己 特 殊 的 动态 变化 和 很 多 不 愿 外 扬 的 家 丑 ， 以 及 一 些 不 能 相处 的 亲 
威 。 有 时 候 患 者 会 告诉 医生 不 要 泄露 医生 们 认为 应 该 共享 的 事实 。 
为 了 解决 这 个 问题 , 我们 也 许 不 得 不 修改 有 关 在 家 族 内 传播 遗传 信息 
的 保密 定义 。 过 去 以 患者 为 中 心 的 保密 原则 有 可 能 扩展 成 以 家 族 为 
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中 心 的 原则 一 一 如 果 医 学 上 问题 很 重大 ， 就 要 允许 医生 向 少数 患者 亲 
属 透露 有 限 信 息 。 这 是 一 个 主观 标准 ， 在 实际 操作 中 不 同 的 医生 会 
有 所 不 同 ， 但 我 知道 没有 更 好 的 办 法 。 

那些 墨 守 绝 对 保密 原则 的 人 (尽管 我 不 同意 但 尊重 这 样 的 观点 ) 
可 能 发 现 如 果 该 原则 与 另 一 个 原则 一 起 使 用 ,我 的 观点 更 容易 被 接 
受 。 在 他 们 对 患者 进行 检测 之 前 ， 医 生 们 必须 告诉 他 们 这 个 检测 会 
发 现 一 些 对 其 他 人 影响 很 大 的 遗传 学 事实 ， 其 常规 做 法 是 确认 已 经 警 
告 过 患者 。 如 果 认 为 这 样 的 观点 冒犯 了 患者 ， 可 以 通过 另外 一 位 目 
愿 的 医生 来 检测 。 唯一 一 项 针对 这 个 问题 进行 的 国际 临床 遗传 学 调 
查 是 由 我 的 同事 沃 茨 (Dorothy C. Wertz) 主持 的 ， 调 查 表明 许多 人 已 
经 开始 重新 思考 保密 的 问题 了 。 RREA, 在 37 个 国家 的 2000 4 i 
传 学 家 中 ， 如 果 患 者 亲戚 询问 ， 大 部 分 人 会 不 理 患 者 的 反对 而 告诉 其 
亲 存 遗传 诊断 结果 。 对 于 这 个 问题 ,美国 的 临床 遗传 学 家 分 成 了 两 
派 : 少数 遗传 学 家 会 主动 寻找 并 警告 亲戚 :大约 一 半 的 人 说 如 果 被 再 
接 间 及， 他们 也 会 透露 的 。 


医生 一 一 掌握 钥匙 的 人 

医生 们 应 当 有 权利 拒绝 一 位 高 危 而 想 做 检测 的 人 吗 ?” 医生 可 以 出 
于 伦理 的 原因 拒绝 进行 一 项 可 行 的 检测 ， 这 似乎 是 家 长 式 的 作风 ,但 
医学 界 充斥 着 医生 拒绝 患者 要 求 的 例子 。 例如 ， 一 个 最 普通 的 例子 
是 大 多 数 医 生 不 会 给 看 起 来 患 有 由 病毒 引发 感冒 的 人 开 抗 生 素 ， 尽 管 
许多 这 样 的 患者 来 看 病 时 就 希望 开 这 样 的 药 。 

考虑 一 下 享 廷 顿 病 的 出 现 症 状 前 的 检测 。 20 世纪 80 年 代 中 后 
期 ， 大 约 有 不 到 20 家 的 学 术 性 实验 室 可 供 私 人 检测 。 这 些 实验 室 制 
定 了 自己 的 政策 ， 不 检测 18 岁 以 下 高 危 的 人 ， 并且 除非 两 个 人 都 想 
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知道 自己 是 否 遗 传 了 一 个 突变 ， 和 否则 不 检测 同 卵 双生 子 。 这 些 遗 传 
学 家 的 理由 是 : 如 果 要 想 知 道 是 否 遗传 了 那个 携带 后 绝对 没有 好 处 的 
等 位 基因 ， 那 么 最 好 是 让 每 一 个 高 危 的 孩子 长 大 后 自己 决定 是 否 进行 
检测 ， 而 不 是 由 父母 决定 。 在 同 孵 双生 子 的 例子 中 ,检测 一 个 人 ， 
就 等 于 诊断 了 另 一 个 人 ， 所 以 早期 的 观点 (少数 医生 目前 仍然 坚持 ) 
是 只 有 获得 两 个 人 的 允许 才能 检测 。 

如 果 是 因为 父母 想 要 知道 孩子 的 状态 ， 所 以 要 求 对 孩子 进行 检 
测 ， 除 非 所 获知 识 有 相关 的 临床 益处 ， 否 则 遗传 学 家 通常 会 反对 检 
测 。 我 所 参与 的 一 个 特别 凉 手 的 例子 是 与 位 已 经 知道 自己 携带 一 
个 导致 儿 梨 痛 或 乳腺 瘤 高 危 基因 的 年 轻 女性 有 关 。 她 想 检测 自己 的 
两 个 女儿 (分 别 为 6 岁 和 8 岁 ) 。 为 什么 呢 ? 她 想 利用 这 个 结果 来 决 
定 是 否 要 更 多 的 孩子 。 如 果 每 一个 孩子 都 携带 了 正常 的 等 位 基因 ， 
那么 这 位 妈妈 就 不 打算 怀孕 了 。 如 果 两 个 孩子 都 遗传 了 冯 症 基因 ， 
那么 她 希望 再 怀孕 ， 希 望 生 下 一 个 没有 这 种 额外 风险 的 孩子 。 考虑 
到 孩子 们 被 检测 并 不 是 为 了 她 们 自己 的 利益 ， 所 以 医生 拒绝 了 她 的 请 
求 。 医生 们 怀疑 如 果 这 位 妇女 知道 她 的 女儿 们 都 是 携带 者 ， 那 么 她 
可 能 会 寻求 产 前 检查 并 流产 携带 基因 的 女性 胎儿 ， 这 种 怀疑 部 分 地 影 
响 了 他 们 的 决定 。 

尽管 女性 不 想 怀孕 是 绝 大 多 数 流产 的 原因 ， 但 是 在 将 来 ， 因 为 某 
项 遗传 诊断 而 导致 流产 的 比例 将 逐渐 增加 。 怎么 样 严重 的 遗传 风险 
才能 进行 合法 的 产 前 诊断 和 选择 性 流产 昵 ? 选择 权 绝 对 属于 孕妇 吗 ? 
针对 这 个 话题 的 传统 辩论 是 性 别 选择 。 许多 年 来 ， 临 床 遗 传 学 家 
(除了 性 别 连 锁 疾病 ) 拒绝 为 那些 如 果 胎 儿 不 是 想 要 的 性 别 就 计划 流 
产 的 女性 进行 羊膜 穿刺 来 确定 胎儿 的 性 别 。 性 别 选择 (基于 胎儿 超 
声 检查 和 流产 ) 在 一 些 国度 被 广泛 地 采用 ,特别 是 在 印度 的 部 分 地 
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区 。 即使 在 美国 ,一些 医生 (出 于 对 患者 自主 权 的 尊重 ) 不 再 认为 
他 们 有 权利 拒绝 目的 在 于 确定 胎儿 性 别 的 遗传 检测 。 

医生 、 遗 传 学 家 和 遗传 学 顾问 都 强烈 地 认识 到 ， 他 们 已 经 获得 了 
一 把 通 往 一 座 拥 有 强大 信息 的 图 书馆 的 钥匙 。 他 们 并 不 想 坐 在 所 罗 
门 的 王位 上 。 他 们 应 该 做 什么 昵 ? 随 着 遗传 检测 越 来 越 普遍 ， 如 同 
在 管理 保险 公司 和 雇主 遗传 信息 方面 已 做 到 的 一 样 ， 医生 们 将 尝试 对 
公众 进行 适当 应 用 检测 结果 的 指导 。 在 缺乏 规则 的 情况 下 ， 医 生 们 
会 比 以 前 更 有 可 能 同意 人 们 向 他 们 提出 的 请 求 。 
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22. 冷冻 胚胎 
和信 还 是 财产 ? 


戴 维 斯 对 戴 维 斯 的 官司 

玛丽 OK - RÆ (Mary Sue Davis) 与 尤 尼 奥 尔 . 戴 维 斯 (Jun- 
ior Davis) 1979 年 相识 ， 当 时 他 们 都 在 军队 服役 ， 驻 扎 在 德国 。 他 们 
于 1980 年 4 月 结婚 。 6 个 月 后 玛丽 怀孕 , 但 这 是 一 次 输卵管 妊娠 ， 
她 做 手术 切除 了 一 侧 的 输卵管 。 在 接 下 来 的 几 年 中 ,她 4 次 输卵管 
Ei, RAIAT TEE., 1984 年 ， 戴 维 斯 夫妇 想 要 收养 一 个 孩子 ， 
但 孩子 的 生母 在 最 后 一 刻 改 变 了 主意 。 玛丽 跟 尤 尼 奥 斯 戴 维 斯 遂 
决定 尝试 体外 受精 (in vitro fertilization, IVF) 。 

诊所 里 的 医生 用 激素 控制 玛丽 的 排卵 期 并 刺激 她 的 卵巢 以 产生 比 
平常 更 多 的 卵子 。 他 们 用 卓 腔 镜 吸 取 卵 子 ， 用 她 的 丈夫 的 精子 使 其 受 
精 ， 对 受精 卵 分 裂 成 八 细胞 簇 的 过 程 进行 监控 。 大 约 Ke, BEN 
从 这 些小 胚胎 中 挑选 了 几 个 送 入 玛丽 的 子宫 。 从 1985 年 开始 , 玛丽 共 
做 了 6 次 体外 受精 (IVF) , 花费 了 3.6 万 美元 (这 在 今天 也 是 一 笔 相 当 
可 观 的 费用 ) ,但 她 仍旧 没有 怀孕 。 她 的 经 历 在 当时 并 非 罕 见 。 尽 
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管 IVF 技术 已 经 比较 成 熟 ， 一 名 叫 布朗 (Louise Brown) 的 女孩 已 在 英 
国 出 生 , 但 进展 还 是 十 分 缓慢 。 总 的 来 说 ,在 20 世纪 80 年 代 中 期 ， 
IVF 诊所 数量 快速 增长 ， 而 每 个 周期 的 成 功率 大 约 为 15% ~20% 。 

戴 维 斯 夫妇 决定 推迟 几 个 月 再 做 第 7 次 IVE 尝试 ， 直 到 诊所 提供 
细胞 保存 业务 。 到 1987 年 ,许多 IVE 诊所 采用 了 可 以 使 人 类 胚胎 安 
全 地 冷冻 和 解冻 的 新 技术 。 研究 表明 ,将 这 些 显微镜 下 可 见 的 细胞 
团 冷 冻 几 年 ， 然 后 解冻 并 将 其 植 人 ， 其 成 功率 可 能 与 新 近 创 建 的 胚胎 
一 样 。 在 吸取 卵子 时 ， 医生 们 可 以 收集 比 每 次 妊娠 尝试 所 需 多 得 多 
的 卵子 。 细胞 保存 技术 为 冷冻 每 一 个 吸取 的 卵子 (有 时 是 25 个 ) 提 
供 了 可 能 性 。 人 们 可 以 植 入 3 或 4 个 胚胎 ,并 将 其 他 及 胎 冷冻 起 来 ， 
以 备 这 位 女士 没有 怀孕 并 希望 再 作 一 次 尝试 。 

在 玛丽 做 下 一 次 IVF 尝试 期 间 ， 医 生 们 取出 了 9 个 卵子 。 1988 
年 12 H 10H, 他们 将 2 个 胚胎 送 入 她 的 子宫 ， 并 冻 存 了 7 个 。 她 还 
是 没有 怀孕 。 1989 年 2 月 , 尤 尼 奥 尔 : 戴 维 斯 提出 离婚 。 在 离婚 过 
程 中 ， 夫 妇 双 方 唯一 不 能 解决 的 问题 是 如 何 处 置 那 7 个 冷冻 胚胎 。 
玛丽 在 想 尽 办 法 怀孕 和 生 和 孩子 的 过 程 中 投入 了 太 多 精力 也 忍受 了 太 儿 
痛 蔡 ， 她 坚持 想 要 利用 这 些 胚胎 成 为 一 名 母亲 。 尤 尼 奥 尔 强 烈 地 反 
对 利用 这 些 胚 胎 ， 因 为 如 果 成 功 的 话 ， 这 会 作为 一 段 已 经 终结 的 婚姻 
的 继续 而 强加 给 他 父亲 的 身份 。 他 们 将 此 事 诉 诸 于 法 庭 。 

在 决定 胚胎 处 置 方式 的 审理 过 程 中 ， 尤 尼 奥 尔 认为 他 不 相信 自己 
能 够 和 一 个 他 已 经 离开 的 女子 所 生 的 非 婚 生子 女 建立 良好 的 亲子 关 
A, 他 承认 自己 的 观点 受到 儿 时 经 历 的 影响 。 他 是 一 段 有 6 个 孩子 
的 婚姻 中 的 第 5 个 孩子 ， 父 母 在 他 S 岁 时 离异 。 此 后 不 久 ， 他 的 母亲 
精神 崩溃 。 于 是 ,他 和 3 个 兄弟 孤儿 般 地 度 过 了 他 们 的 童年 。 他 每 
月 见 母 亲 一 次 ， 而 在 父亲 1976 年 死去 前 仅见 过 他 3 次 。 
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尤 尼 奥 尔 说 他 很 害怕 将 孩子 带 到 一 个 注定 有 苦难 童年 的 世界 。 
在 他 看 来 ,在 母亲 子宫 里 开始 生长 发 育 之 前 父母 已 经 离异 就 是 一 个 不 
祥 的 开端 。 尤 尼 奥 尔 想 要 毁 掉 冷冻 的 胚胎 ， 他 甚至 不 想 匿 名 捐献 给 
不 能 产生 卵子 的 女性 。 他 感觉 没有 人 能 保证 他 遗传 学 意义 上 的 孩子 
会 出 生 在 一 个 有 利于 成 长 和 婚姻 长 久 的 家 庭 之 中 。 

在 戴 维 斯 案件 审理 期 间 ， 世 界 上 保存 有 成 千 上 万 个 胚胎 ,但 全 世 
界 还 没有 法 院 被 请 求 判决 过 谁 应 该 在 离婚 后 取得 胚胎 的 监护 权 。 只 
有 3 个 相关 案件 曾 被 判决 过 ， 其 中 两 个 涉及 了 一 点 擦 边 问题 。 第 一 
EREE 1978 年 ， 一 位 纽约 妇女 起 诉 哥伦比亚 基督 教 长 老 会 医学 中 
心 ， 因 为 该 中 心 的 一 位 产科 医生 有 意 地 毁 掉 了 一 个 正在 用 她 的 卵子 尝 
试 进行 IVF 的 硅化 盘 。 她 获得 了 5 万 美元 作为 精神 损失 赔偿 ， 而 那 
位 医生 因此 丢 了 工作 。 第 二 桩 发 生 在 戴 维 斯 案件 审理 期 间 。 一 对 夫 
妇 控 告 弗 吉 尼 亚 州 诺 福 克 市 的 约翰 斯 生殖 医学 研究 所 ， 因 为 该 研究 所 
拒绝 将 他 们 冻 存 的 胚胎 送 到 加 利 福 尼 亚 州 圣地 亚 哥 市 的 一 家 与 之 竞争 
的 IVF 诊所 中 ， 而 这 对 夫妇 已 经 搬 到 圣地 亚 哥 去 了 。 联邦 地 区 法 院 
将 此 事 视 为 财产 纠纷 ， 并 命令 诺 福 克 市 的 诊所 必须 将 冻 存 的 胚胎 送 还 
其 所 有 者 。 

第 一 桩 有 关 人 类 胚胎 不 确定 的 法 律 地 位 的 案件 发 生 在 20 世纪 80 
年 代 初 期 ， 当 时 一 对 富有 的 洛杉矶 夫妇 马尔 西 奥 : 里 奥 斯 (Mario Ri 
os) 和 埃 尔 莎 - 里 奥 斯 (Elsa Rios) 死 于 智利 的 一 次 空难 事件 。 1981 
年 ， 他 们 曾 专程 到 澳大利亚 墨尔本 的 维多利亚 女王 医学 中 心 去 做 体外 
受精 。 医生 已 经 植 人 了 一 个 胚胎 ， 冻 存 了 两 个 胚胎 。 当 里 奥 斯 夫妇 
一 年 后 去 世 时 ,诊所 意识 到 这 对 夫妇 从 未 表示 过 他 们 关于 未 使 用 胚胎 
的 处 置 意愿 。 诊所 在 这 个 问题 上 没有 自己 的 政策 ， 澳 大 利 亚 法 律 也 
不 能 提供 任何 指导 。 里 奥 斯 夫妇 没有 任何 继承 人 ， 也 没有 留 下 遗 
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嘱 。 这样 ， 他 们 冻 存 的 遗产 带 来 了 许多 复杂 的 问题 。 冷冻 胚胎 的 法 
律 地 位 是 什么 ”如果 已 去 其 夫妇 没有 对 胚胎 作出 任何 事先 约定 ， 那 么 
政府 有 权利 将 胚胎 捐 给 另外 一 对 夫妇 或 者 毁 掉 它 吗 ?应 该 由 最 近 的 亲 
属 决定 胚胎 的 命运 还 是 由 诊所 来 决定 ? 如 果 这 个 诊所 将 两 个 肛 胎 捐献 
给 一 对 不 孚 夫妇， 生 下 的 孩子 有 对 里 奥 斯 的 财产 提出 要 求 的 权利 吗 ? 
几乎 可 以 肯定 不 可 能 。 英国 普通 法 一 直 假 定 孩 子 是 其 生 吴 母亲 (Æ 
下 他 的 母亲 ) 的 后 代 。 里 奥 斯 胚 胎 从 未 转 给 任何 一 个 不 孕 女 性 , 但 
这 个 案例 还 是 引起 了 生物 伦理 学 家 和 其 他 人 有 关 解 决 这 类 基本 问题 必 
要 性 的 全 面 讨 论 。 

1984 年 3 月 ， 当 一 名 叫 莱 兰 (Zoe Leyland) 的 澳大利亚 小 女孩 
(第 一 个 冷冻 胚胎 产生 的 孩子 ) 出 生 时 ， 由 里 奥 斯 事件 引发 的 问题 
变 得 更 为 紧迫 。 若干 政府 机 构 迅速 组 成 顾问 委员 会 来 制定 IVF 的 业 
务 指导 规范 ， 该 任务 由 于 两 个 宗教 团体 的 观点 相左 而 日 趋 复杂 。 
英国 圣 公 会 支持 毁 掉 不 用 的 冷冻 胚胎 ,而 天 主教 会 呼吁 “在 任何 
情况 下 都 不 应 该 丢弃 或 毁 掉 他 们 ”。 澳大利亚 生命 权利 联合 会 也 
参与 进来 ， 呼吁 法 院 给 予 冷冻 胚胎 保护 。 澳大利亚 是 第 一 个 要 求 
诊所 确认 在 预期 死亡 或 离异 的 情况 下 夫妇 双方 意愿 的 国家 。 遗憾 
的 是 ， 美国 并 没有 效法 。 

戴 维 斯 一 案 是 在 田纳西 州 诺 克 斯 维尔 审理 的 。 审理 此 案 的 法 官 
是 一 位 有 很 强烈 的 反对 趾 胎 (pro-life) 观点 的 人 。 他 将 “体外 孩子 
的 “监护 权 ” 判 给 了 玛丽 : 休 : 戴 维 斯 ， 而 她 坚持 要 用 它们 怀孕 。 
这 位 法 官 的 观点 明显 违背 了 罗 诉 韦 德 案 一 一 1973 年 流产 权 判 决 (清楚 
地 定义 胎儿 不 是 一 个 法 律 意义 上 的 人 ) 。 这 位 法 官 的 观点 不 可 能 得 
到 广泛 的 拥护 。 

我 参与 了 戴 维 斯 案 。 作为 法 院 的 朋友 ， 包 括 几 个 国家 医生 和 科 
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学 家 组 织 在 内 的 许多 团体 正在 准备 诉讼 要 点 摘要 来 挑战 那 位 法 官 建 
立 其 推理 的 科学 基础 。 作为 “法 院 的 朋友 ” (没有 直接 参与 此 案 ， 
但 在 这 个 问题 上 有 自己 的 利益 ) ,他们 的 主要 目的 是 洪 清 关于 早期 
人 类 胚胎 的 临床 与 科学 事实 。 美国 人 类 遗传 学 会 (American Society 
of Human Genetics， ASHG) 的 主任 委员 会 要 求 我 评审 一 份 以 美国 医 
学 联合 会 名 义 准 备 的 辩护 状 ， 它 解释 了 八 细胞 期 胚胎 的 生物 学 性 
质 ， 并 声明 将 其 划 归 为 孩子 是 没有 科学 基础 的 。 对 我 而 言 ， 科 学 方 
面 毫 无 疑问 ， 然 而 在 伦理 方面 还 是 可 以 争论 的 。 人 的 八 细胞 期 胚胎 
没有 器 官 ， 也 没有 神经 系统 ， 它 不 能 感觉 痛苦 ， 也 没有 其 他 任何 感 
觉 。 在 这 个 发 育 阶段 ， 受 精 卵 已 分 裂 了 IK, 在 显微镜 下 ， 这 些 
细胞 看 上 去 就 像 一 堆肥 皂 泡 。 每 一 个 细胞 都 可 能 是 全 能 性 的 。 换 
言 之 ,如 果 将 它们 彼此 分 开 ， 它 可 以 重新 开始 变 成 人 的 过 程 ， 这 就 
产生 了 同 卵 双胞胎 。 

我 批准 了 这 份 辩护 状 ， ASHG 也 签 了 字 ， 和 希望 这 是 几 份 有 助 于 上 
诉 法 院 明确 表示 它 不 同意 审理 法 院 的 文件 之 一 。 上 诉 法 院 严厉 斥责 
了 审理 法 院 的 法 官 ， 并 且 没有 将 冷冻 胚胎 看 作 孩 子 ， 而 将 其 视 为 一 种 
特殊 形式 的 财产 。 上 诉 法 院 判决 尤 尼 奥 尔 对 胚胎 有 完全 的 控制 权 ， 
不 强迫 他 违背 自己 的 意愿 而 成 为 父亲 。 玛丽 则 认为 他 可 能 会 裔 掉 胚 
胎 , 于 是 立即 上 诉 。 

两 年 时 间 内 ， 这 个 案子 一 直 打 到 了 田纳西 州 最 高 法 院 ， 此 间 玛 丽 
的 生活 已 发 生根 本 性 的 变化 。 她 又 结婚 了 ， 并 且 不 再 希望 用 与 前 夫 
生成 的 冷冻 胚胎 怀孕 了 。 然而 ， 她 仍旧 希望 得 到 胚胎 的 监护 权 ， 希 
望 有 权 将 它们 捐献 给 没有 自己 卵子 的 不 孕妇 女 。 尤 尼 奥 尔 . MEW 
还 是 希望 毁 掉 胚胎 。 

田纳西 州 高 等 法 院 对 审理 法 院 和 上 诉 法 院 的 判决 都 不 满意 。 由 
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于 美国 最 高 法 院 在 判决 罗 诉 韦 德 一 案 时 已 经 明确 拒绝 赋予 一 个 胎儿 以 
人 格 。 田纳西 州 高 等 法 院 既 认为 审理 法 院 赋予 人 类 胚胎 人 格 的 理由 
不 能 成 立 ， 也 驳斥 了 上 诉 法 院 作 出 的 胚胎 是 财产 的 判决 ,认为 无 论 如 
何 特殊 胚胎 都 不 是 财产 。 相反 ， 高 等 法 院 认为 未 植 入 的 胚胎 处 于 一 - 
种 “中 间 类 别 ”， 因 为 它们 是 “可 能 的 人 类 生命 ”， 但 并 不 具有 完全 
的 人 类 生命 。 当然 ， 法院 的 观点 同 许多 美国 人 的 观点 相 冲 突 ， 特别 
是 天 主教 徒 们 等 信人 的 生命 起 源 于 怀孕 的 一 瞬间 。 

田纳西 州 高 等 法 院 不 得 不 决定 父母 哪 一 方 应 获得 胚胎 控制 权 。 
由 于 玛丽 承认 她 不 再 寻求 将 这 些 胚胎 植 和 自己 体内 ， 所 以 高 等 法 院 很 
容易 作出 判决 。 在 1992 年 6 月 1 日 作出 的 判决 中 ,高 等 法 院 的 观 扎 
是 : “通常 来 说 ， 如 果 另 一 方 除了 正在 被 讨论 的 胚胎 的 方法 外 还 有 其 
他 方法 可 以 成 为 父母 ， 希 望 避免 生 下 孩子 的 一 方 应 该 获得 文 持 。 于 
是 ， 高 等 法 院 将 7 个 戴 维 斯 胚胎 控制 权 判 给 了 尤 尼 奥 尔 。 他 立刻 要 
求 毁 掉 这 些 胚胎 。 田纳西 州 高 等 法 院 中 唯一 的 一 位 女 法 官 一 一 多 泵 
3 (Martha Craig Doherty) 书写 了 这 份 判 决 书 。 

一 个 高 等 法 院 的 判决 仅仅 是 修订 合理 的 法 律 条 文 的 开端 ， 而 不 是 
终点 。 很 明显 ， 当 时 注定 会 出 现 许多 类 似 的 案件 。 第 二 桩 判决 发 生 
于 1995 年 1 月 ， 当 时 纽约 的 一 个 审理 法 院 遇 到 了 与 戴 维 斯 案件 极其 相 
似 的 情况 ， 却 作出 了 截然 不 同 的 判决 。 1993 年 ， 卡 斯 (Maureen Kent 
Kass) 经 过 数 年 尝试 未 能 怀孕 。 两 个 月 前 ， 她 和 丈夫 生成 、 冷 冻 并 保 
存 了 5 个 胚胎 。 ME, 她 上 诉 要 求 离婚 , 但 还 想 继 续 通 过 IVF 尝试 怀 
孕 。 她 的 丈夫 则 希望 捐献 胚胎 供 医 学 研究 。 法 官 依据 罗 诉 韦 德 案 条 
款 裁定 卡 斯 应 该 控制 胚胎 ， 因 为 罗 (Roe) 认为 女性 有 权利 决定 终止 其 
妊娠 而 不 必 顾 及 丈夫 的 意愿 ， 法 官 推 论 在 此 应 当 采 用 同样 的 逻辑 。 法 
官 说 道 ，“ 从 一 个 先前 的 观点 出 发 ， 卵 子 与 精子 的 结合 是 发 生 在 输 卵 
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管 隐秘 的 黑暗 中 ,还 是 发 生 在 硅化 盘 的 众 目 联 颇 之 下 ， 并 没有 什么 问 
题 。 胚胎 在 子宫 中 发 育 时 否定 丈夫 的 权利 , 而 胚胎 在 医院 冷冻 室 中 时 
赋予 丈夫 席 掉 它 的 权利 ， 都 是 重视 过 程 肚 于 结果 的 观点 。” 

卡 斯 迅速 宣布 她 将 尽快 进行 IVF。 她 的 律师 斯 廷 普尔 Vincent F. 
Stinple) 进一步 煽动 了 一 场 情感 风暴 ， 他 宣称 如 果 他 的 当事人 通过 
IVE 怀孕 并 生 下 孩子 ， 那 么 她 会 起 诉 她 的 前 夫 以 要 求 孩子 的 生活 费 
用 。 这 个 案子 一 直上 诉 到 纽约 最 高 法 院 。 最 高 法 院 驳回 了 审理 法 院 
的 判决 ， 并 不 准 卡 斯 将 胚胎 植 人 或 捐献 供 研究 。 

类 似 的 争端 现在 正 席卷 伊利 诺 斯 州 、 马 萨 诸 塞 州 、 密 葡 根 州 、 得 
克 萨 斯 州 、 亚 拉巴 马 州 和 新 泽 西 州 的 法 院 。 一 桩 由 马萨诸塞 州 高 等 
法 院 在 2000 年 2 月 判决 的 案子 也 是 由 离婚 引起 的 。 尽管 已 经 离婚 ， 
前 妻 A . Z 想 用 两 个 冷冻 胚胎 尝试 怀孕 。 在 离婚 之 前 ,她 已 经 获得 了 
丈夫 手书 的 如 果 他 们 婚姻 终止 将 由 她 控制 冻 存 止 胎 的 同意 书 。 然 
而 ， 认 证 法 庭 的 法 官 偏向 于 希望 阻止 A- Z 使 用 胚胎 的 丈夫 。 ARE 
深刻 印象 的 是 ，A . Z 已 经 是 通过 成 功 的 IVF 方法 得 到 一 对 双胞胎 的 
母亲 ， 而 离婚 表示 当事人 之 间 的 关系 已 发 生 了 巨大 的 变化 ,这 使 原先 
达成 的 协议 失效 。 当 A . Z 上 诉 时 ， 最 高 司法 法 院 将 这 个 案子 置 于 其 
目录 中 。 它 肯 定 了 下 级 法 院 给 予 一 个 有 利于 丈夫 的 永久 性 禁令 ， 禁 
IEA- Z “应 用 ”胚胎 。 据 这 个 问题 上 的 权威 学 者 、 得 克 萨 斯 大 学 法 
律 教授 罗 伯 撑 (John Robertson) 说 ， 正 在 出 台 的 法 律 规章 是 ， “ 想 席 
弃 胚 胎 的 一- 方 赢 ， 除 非 另 -一 方 没有 其 他 怀孕 方法 。” | 

考虑 到 高 不 孕 率 、 细 胞 保存 的 应 用 以 及 高 离婚 率 ， 我 们 可 以 预期 
会 有 更 多 的 关于 胚胎 的 法 律 斗争 ,尤其 是 因为 似乎 很 少 有 法 律 机 关 愿 
意 精心 制定 所 需 的 法 规 。 几乎 可 以 肯定 ， 这 种 不 情愿 是 由 于 他 们 害 
怕 颁 布 支持 罗 诉 韦 德 案 判决 的 法 律 。 尽管 美国 已 开业 的 IVE 诊所 有 
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100 多 家 ， 已 出 生 了 2 万 多 个 体外 受精 婴儿 ,而 且 还 有 成 千 上 万 的 人 
类 胚胎 保存 在 “冷冻 储藏 室 ” 中 ,但 这 个 行业 仍旧 没有 规范 。 与 之 
形成 强烈 反差 的 是 ,英国 从 1990 年 起 已 经 批准 人 类 生殖 与 胚胎 管制 
局 (Human Fertilisation and Embryology Authority) 监控 所 有 的 IVF 诊 
所 ， 记 录 冻 存 胚胎 并 强制 执行 处 置 规则 。 

调查 表明 , 已 冻 存 过 胚胎 的 美国 人 中 仅 有 大 约 10% 的 人 最 终 愿 
意 将 自己 的 胚胎 捐献 给 其 他 夫妇 。 考虑 到 选择 IVF 的 夫妇 越 来 越 
Z, KERUK IVF 的 夫妇 确实 要 冻 存 胚胎 而 IVF 怀孕 率 正 在 增加 ， 美 
国 的 液 氨 瓶 中 可 能 已 有 10 万 多 个 人 类 胚胎 。 由 于 仅 有 少数 几 个 国家 
要 求 毁 掉 胚胎 ， 所 以 美国 以 及 全 世界 冻 存 的 胚胎 数量 还 将 继续 增长 。 
澳大利亚 限制 胚胎 保存 时 间 最 长 10 年， 美国、 加 拿 大 和 法 国 5 年 ， 挪 
威 3 年 ， 瑞典 和 丹麦 仅 1 年 。 德国 只 有 在 夫妇 同意 的 情况 下 ， 才 可 以 
毁 掉 胚胎 。 另 一 方面 ， 巴 西 允许 长 期 保存 并 禁止 毁弃 胚胎 。 

1999 年 ,路易斯 安 那州 成 为 美国 唯一 的 对 不 需要 的 冷冻 胚胎 立法 
的 州 。 该 州 禁止 毁 掉 胚 胎 并 要 求 所 有 不 想 要 的 胚胎 应 该 以 “收养 植 
入 ”的 方式 予以 安置 。 尽管 它 还 没有 从 根本 上 受到 挑战 ， 但 这 项 似 
乎 将 孩子 的 地 位 赋予 胚胎 的 法 律 ， 几 乎 肯定 会 因 侵犯 遗传 父母 的 隐私 
权 而 被 推翻 。 在 美国 其 他 地 方 ， 储 存 策略 由 各 个 IVF 诊所 自行 制 
定 。 很 少 诊所 , 如果 有 的 话 ， 会 在 没有 提供 配子 的 夫妇 书面 同意 的 
MRF, 将 无 人 认领 的 胚胎 捐献 。 如 今 ， 大 多 数 诊 所 要 求 夫妇 提前 
详细 地 说 明 他 们 将 如 何 处 置 未 用 的 胚胎 。 

1996 年 夏天 ,英国 人 类 生殖 与 胚胎 管制 局 宣布 ,根据 1990 年 法 
律 ， 除 非 遗 传 父母 要 求 存储 更 长 时 间 ， 和 否则 它 将 毁 掉 所 有 的 无 人 认领 
的 、 已 经 存储 了 5 年 以 上 的 冷冻 人 类 胚胎 。 由 此 已 引发 了 一 场 全 球 
性 的 争论 。 在 已 知 的 910 位 有 冷冻 胚胎 的 夫妇 中 ,许多 人 其 至 无 法 
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联系 上 。 他 们 当中 仅 有 少数 人 在 联络 后 有 回音 ， 可 能 因为 他 们 已 经 
有 了 自己 的 孩子 或 者 已 经 放弃 了 尝试 。 

这 个 主题 占据 了 英国 新 闻 一 周 时 间 。 给 编辑 们 的 信件 将 “大 规 

模 挫 毁 计 划 ” 比 做 纳粹 死亡 集中 营 。 AERE (PF BME RD) 

(L’Osservatore Romano) 募集 了 成 千 上 万 的 意大利 夫妇 来 自愿 植 人 这 
些 胚胎 。 少数 女性 确实 自愿 报 了 名 。 一 个 意大利 医生 组 织 愿 意 出 钱 
将 胚胎 送 到 意大利 来 植 给 不 孕 夫 妇 。 直到 英国 人 类 生殖 与 胚胎 管制 
局 规定 在 没有 得 到 遗传 父母 同意 的 前 提 下 捐献 胚胎 是 不 道德 的 ， 这 场 
抗争 才 宣 告 结 束 。 1996 年 8 月 1 日 ，30 个 不 孕 不 育 诊所 的 工作 人 员 
毁 掉 了 3300 个 冷冻 胚胎 ， 大 多 数 情况 是 将 这 些 胚胎 解冻 后 倾 和 人 下 水 
道 来 完成 的 。 这 种 戏剧 性 的 事件 不 会 再 在 英国 重演 了 。 1991 年 8 月 
1 日 起 ,所 有 需要 冷冻 胚胎 的 夫妇 必须 首先 同意 未 植 入 的 胚胎 将 在 5 
年 后 般 掉 ， 除 非 他 们 详细 说 明 处 理 过 程 。 

3300 个 “无 人 认领 ”的 胚胎 是 所 有 在 英国 保存 的 胚胎 数 的 1/3。 
其 他 6000 个 胚胎 的 遗传 父母 中 大 约 有 一 半 将 他 们 的 胚胎 捐献 给 科学 
研究 (胚胎 发 育 开始 的 14 天 内 在 英国 是 合法 的 ) ，30% 仍旧 保存 以 备 
将 来 生 和 孩子 之 用 ，10?% 同意 毁 掉 ，8% 将 捐献 给 其 他 不 孚 夫妇。 调查 
表明 ， 捐 献 率 低 的 原因 是 害怕 知道 他 们 有 一 个 遗传 学 上 的 孩子 存在 而 
不 能 与 其 接触 ， 这 会 令 他 们 苦恼 。 一 些 人 也 害怕 当 他 们 自己 的 孩子 
知道 存在 一 个 不 认识 的 遗传 学 上 的 兄弟 (或 姐妹 ) 时 会 感到 悲伤 。 


wO R 

社会 对 创造 和 (或 ) 利用 胚胎 进行 研究 的 争论 比 起 对 存储 和 捐献 
冷冻 胚胎 的 争论 更 加 激烈 。 20 世纪 80 年 代 , 来 自 十 多 个 国家 的 蓝 色 
绥 带 委员 会 发 布 了 有 关上 胚胎 研究 的 白皮书 。 英国 1984 年 的 沃 诺 殉 报 
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告 [以 主席 沃 诺 克 (Mary Warnock) 的 名 字 命 名 ] 影 响 最 大 。 该 报告 
确信 胚胎 研究 对 于 了 解 不 孕 、 正 常 发育 和 出 生 缺 陷 是 必需 的 ， 沃 诺 克 
委员 会 提出 一 项 受 研究 人 员 欢迎 的 规则 ， 建 议 “研究 必须 针对 体外 受 
精 形成 的 胚胎 进行 ， 不 论 它 的 起 源 ， 上 限 到 受精 后 14 天 末 ……” 但 
是 ，“ 对 任何 超越 这 个 限度 的 体外 受精 的 活 的 人 类 胚胎 进行 操作 或 把 
其 作为 研究 对 象 都 是 违法 的 。” 该 规则 也 强烈 建议 涉及 人 类 胚胎 的 种 
间 受 孕 ， 将 人 类 胚胎 放 和 人 另 一 个 物种 的 子宫 使 之 受孕 ， 以 及 买卖 人 类 
胚胎 等 行为 都 是 违法 的 。 | 

当选 择 14 天 作为 对 未 植 人 人 类 胚胎 进行 研究 的 时 间 上 限时 ， 沃 诺 
克 委员 会 严格 地 画 了 一 条 线 ， 其 理由 很 清楚 : 14 天 是 可 以 识别 出 一 个 
初 具 规模 的 人 形 的 时 间 一 一 那 时 的 胚胎 看 起 来 像 人 了 。 那 时 的 胚胎 比 
结束 这 个 句子 的 句号 大 不 了 多 少 , 但 已 经 开始 具备 人 的 特征 了 。 依 他 
们 的 观点 ,这 是 禁止 进一步 用 它 作为 研究 对 象 的 最 佳 时 间 点 。 

在 里 根 时 代 ， 不 允许 联邦 基金 用 于 研究 体外 受精 过 程 ， 更 不 用 说 
胚胎 研究 了 。 克林顿 就 职 后 ， 他 迅速 取消 了 禁止 胚胎 研究 的 纷繁 芜 
杂 的 禁令 。 此 后 不 久 ， 一 个 19 人 的 专家 小 组 召集 起 来 就 胚胎 研究 问 
题 向 美国 国立 卫生 研究 院 (NIH) 提出 建议 。 经 过 一 年 的 精心 策划 ， 
由 约翰 . 霍 普 金 斯 大 学 前 任 校长 史 蒂 文 BY (Steven Muller) 任 主 
席 的 专家 小 组 总 结 道 ， 只 要 研究 是 在 严格 准则 下 进行 的 ， 就 可 以 防止 
胚胎 被 用 于 许多 人 极其 反感 的 试验 ，NIH 应 该 资助 对 发 育 前 14 天 的 
人 类 胚胎 进行 研究 。 该 小 组 有 先 见 之 明 地 拒绝 考虑 涉及 蓄意 创造 双 
生子 和 克隆 的 研究 (参见 第 BE) ， 也 反对 创造 其 他 动物 和 人 的 杂 
交 体 、 将 人 的 胚胎 转 到 动物 子宫 的 尝试 ， 以 及 开发 人 造 子 官 的 工作 。 

马 勒 报告 极力 主张 结束 15 年 来 没有 联邦 政府 资助 人 类 胚胎 研究 
的 历史 ， 但 它 很 快 就 引发 了 争端 。 国家 天 主教 主教 会 议和 美国 生命 
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联盟 迅即 表示 反对 这 份 报告 。 争论 最 厉害 的 问题 是 专家 小 组 建议 科 
学 家 应 该 被 允许 在 实验 室 里 利用 捐献 的 卵子 和 精子 生成 人 类 胚胎 ,， 研 
FENFAY SRF. 克林顿 总 统 马上 命令 NIH 主 任 瓦尔 默 斯 不 
要 向 这 样 的 研究 发 放 基 金 。 

克林顿 知道 国会 中 的 许多 人 对 此 很 恼火 ， 因 为 1993 年 乔治 华 
盛 顿 大 学 ( 它 实际 上 就 坐落 于 国会 后 院 ) 的 一 位 科学 家 曾 进 行 过 人 类 
胚胎 研究 ， 这 违反 了 NIH 的 准则 。 SARS (Robert Stillman) 博士 
实验 室 的 研究 人 员 霍 尔 (Jerry Hall) 披露 了 此 事 : 他 正在 进行 早期 肛 
胎 研 究 ， 这 些 胚 胎 已 经 不 能 正常 发 育 (他 所 获得 的 胚胎 是 一 个 IVF 诊 
所 的 丢弃 物 ) ,而 他 已 成 功 地 创建 了 许多 潜在 的 双胞胎 。 BRR 
剥离 开 17 个 处 于 二 、 四 或 八 细胞 期 的 人 类 胚胎 ， 并 耐心 地 使 所 分 离 
的 细胞 长 成 48 细胞 克隆 。 当 《纽约 时 报 》 调 查 这 项 研究 时 ， 曝 光 了 
霍 尔 从 来 没有 获得 人 类 研究 委员 会 L 通 常 称 为 机 构 审 查 委 员 会 
(institutional review board, IRB) jj 的 批准 来 进行 这 项 试验 。 乔治 E 
BKZH IRB 最 后 裁定 这 位 研究 人 员 违 反 了 NIH 的 规定 。 1994 年 
末 ， 大 学 命令 这 两 个 人 销毁 所 有 的 工作 记录 ， 并 不 准 再 发 表 基 于 该 研 
究 的 论文 (这 一 措施 使 人 回想 起 二 战 结束 后 有 关 人 们 是 否 应 该 尝试 用 
纳粹 通过 非 人 道 试验 获得 的 知识 来 造福 人 类 的 争论 ) 。 

双生 子 试验 已 广泛 应 用 于 畜牧 业 和 人 类 胚胎 ,媒体 对 此 产生 了 极 
大 兴趣 。 《时 代 》、 人 新 闻 周 刊 》 (Newsweek) 和 《美国 新 闻 与 世界 
报道 》 (US News and World Report) 都 涉及 了 这 个 问题 ， 正 如 每 家 重要 
的 报纸 和 新 闻 网 络 所 做 的 那样 。 时 代 /CNN 的 民意 调查 表明 : “23 的 
美国 人 反对 人 类 克隆 , KA 23 的 人 相信 这 是 违背 上 帝 意 愿 的 。 

NIH 顾问 专家 小 组 对 人 类 胚胎 学 研究 的 建议 在 暴风 又 雨 般 的 
冲突 中 迷失 了 方向 。 1995 年 8 月 ,众议院 通过 了 一 项 拨款 议案 ， 
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禁止 利用 联邦 基金 资助 胎儿 研究 。 结果 ,美国 在 早期 人 类 胚胎 方 
面 几乎 没有 什么 重大 研究 。 大 部 分 成 果 集 中 在 英国 ,那里 的 研究 
人 员 经 常 能 够 从 最 近 的 流产 获得 新 鲜 材 料 和 生成 胚胎 用 于 研究 。 
除了 确证 女性 在 流产 时 没有 受到 丝毫 强迫 并 且 她 同意 捐献 组 织 是 
在 完全 知情 的 情况 下 之 外 ， 英国 还 要 求 进 行 流产 的 医生 不 能 直接 
与 某 项 研究 有 关 。 科学 家 正在 利用 所 获得 的 胚胎 来 研究 器 官 是 起 
样 形成 的 。 他 们 也 正在 研究 最 早 的 胚胎 以 发 现 什么 细胞 中 的 哪些 
基因 是 于 何 时 活化 的 。 

14 天 规则 最 早 由 活 诺 克 委 员 会 于 1984 年 首次 确定 ， 已 被 其 他 许 
多 国家 所 采用 。 遗憾 的 是 ， 它 预先 阻止 了 许多 重要 的 研究 领域 ， 而 
这 些 领 域 可 能 增进 我 们 关于 人 类 发 育 少 得 可 怜 的 知识 。 ORO, WAR 
规则 人 允许 研究 人 员 研 究 生长 到 28 天 末 的 胚胎 ,科学 家 就 可 以 研究 神 
经 管 的 形成 ， 该 组 织 形 成 硝 柱 (这 个 过 程 主要 在 大 约 21 到 27 天 完 
成 ， 此 时 胚胎 约 3 毫米 长 ) 。 管 的 合拢 和 关闭 错误 将 导致 消 柱 裂 ， 
这 是 一 种 最 为 常见 的 先天 缺陷 。 现在 有 一 种 在 怀孕 15 周 时 针对 胎 
儿 养 柱 裂 的 产 前 检测 已 被 广泛 应 用 ， 大 多 数 知 道 她 们 怀 有 一 个 患 病 
胎儿 的 女性 会 设法 流产 。 神经 管 关 闭 方面 的 研究 可 以 深入 了 解 这 个 
环境 与 遗传 因子 相互 作用 所 致 的 疾病 。 反 过 来 ， 又 可 以 改进 预防 方 
式 ， 即 建议 所 有 计划 怀孕 的 女性 每 天 服用 叶酸 400 毫克 (一 种 B 族 
维生素 ,将 使 硝 柱 裂 的 危险 降低 一 半 ) 。 其 后 ， 这 将 大 大 降低 因此 
而 流产 的 孕妇 人 数 。 

一 些 人 承认 对 胚胎 进行 研究 的 重要 性 , 但 却 强烈 反对 人 为 地 、 有 
目的 地 创建 胚胎 。 他 们 认为 只 能 对 那些 不 需要 的 冷冻 胚胎 进行 研 
究 。 遗憾 的 是 ， 这 种 选择 并 不 能 研究 受精 本 身 。 这 方面 的 缺陷 器 不 
孕 原 因 中 的 很 大 一 部 分 ， 大约 6 对 夫妇 中 就 有 一 对 会 有 这 种 问题 。 
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冷冻 人 类 胚胎 有 形成 需要 尊重 的 人 的 生命 潜力 。 没有 人 (包括 那些 
提供 配子 创建 它们 的 人 ) 有 权利 使 它们 遭受 可 怕 的 试验 或 以 其 他 方式 
误 用 它们 。 然而 ,在 这 个 领域 中 ， 人 们 并 不 认为 14 天 规则 是 一 成 不 
变 的 。 我 们 需要 一 个 更 大 的 窗口 来 开展 这 项 重要 的 研究 。 
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多 者 一 第 一 只 克隆 哺乳 动物 。 [经 许可 翻印 自 1997 年 2 月 27 KAD ae, Ox 
米 伦 杂 志 有 限 公 司 (Macmillan Magazines Ltd.) ] 
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23. 克隆 
为 什么 人 人 都 反对 ” 


多 莉 

罗斯 林 研 究 所 是 世界 上 领先 的 畜牧 业 研 究 中 心 之 一 ， 它 掩映 在 爱 
丁 堡 附近 一 群 整齐 的 建筑 物 当中 。 这 个 地 方 被 起 伏 平缓 、 无 比 滁 绿 
的 山脉 所 环绕 ， 山 上 点 组 着 一 群 群 数 不 清 的 雪白 绵羊 ， 这 里 看 起 来 不 
像 是 一 个 可 能 发 生 重 大 科学 事件 的 地 方 。 这 些 景象 似乎 更 像 是 一 个 
非常 成 功 的 现代 农场 ， 而 不 像 一 个 活 葡 的 科学 实验 室 。 然而 ， 就 在 
这 里 ，1996 和 1997 年 由 哺乳 动物 胚胎 学 家 维尔 穆 特 (Ian Wilmut) 领 
导 的 一 个 科学 小 组 通过 与 邻近 的 PPL 治疗 公司 合作 ， 克 隆 了 一 只 叫 
“Ss Ril” (Dolly) 的 绵羊 ， 它 一 夜 之 间 成 了 世界 上 最 著名 的 动物 。 

维尔 称 特 和 他 的 同事 们 创造 了 多 莉 ， 也 就 否定 了 生物 学 的 一 条 基 
本 定律 : 从 一 个 取 自 成 年 哺乳 动物 的 体 细胞 是 不 可 能 生成 其 遗传 学 拷 
贝 的 。 多 莉 不 是 通过 精子 和 卵子 结合 产生 的 。 HORA FRO 
道 赛 特 母 羊 的 乳腺 细胞 内 的 遗传 物质 。 当然 ,多 莉 的 基因 组 确实 是 
一 个 精子 和 一 个 卵子 结合 的 产物 。 她 的 遗传 学 父母 就 是 那 只 被 克隆 
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的 道 赛 特 母 羊 的 父母 。 科学 家 在 玻璃 呈 中 将 从 那 只 道 赛 特 羊 的 乳腺 
细胞 中 取出 的 细胞 核 注入 到 另 一 只 羊 的 卵子 中 ,然后 将 它 送 人 另 一 品 
系 的 代理 母亲 子宫 中 ， 从 而 创造 出 多 莉 。 

在 自然 界 巨 大 的 进化 树 上 ， 人 类 这 一 枝 和 绵羊 那 一 枝 起 源 于 同一 
树枝 。 既然 维尔 穆 特 可 以 克隆 绵羊 ， 我 们 就 有 充分 的 理由 认为 最 终 
可 以 克隆 人 类 。 在 我 们 这 个 物种 的 历史 上 ， 难 道 还 有 其 他 什么 事情 
比 我 们 可 以 避 开 赖 以 进化 的 遗传 重组 和 生殖 机 制 的 发 现 更 引 人 注 目 
吗 ? 除非 人 类 生物 学 存在 某 些 迄 今 为 止 还 未 发 现 的 方面 妨碍 克隆 (这 
似乎 不 可 能 ) ,克隆 同 基因 修饰 最 终 将 推动 人 类 进行 一 次 具有 重大 意 
义 的 科学 与 文化 之 旅 。 在 遥远 未 来 的 某 个 时 刻 ， 我 们 将 一 定 能 够 引 
导 自 己 的 进化 。 在 某 些 方面 ,维尔 穆 特 的 实验 同 证 明 地 球 围绕 太阳 
旋转 一 样 伟大 。 

在 多 莉 出 现 之 前 ， 所 有 的 人 以 及 哺乳 动物 的 生命 都 是 从 精子 同 卵 
子 结合 开始 的 。 第 一 个 细胞 (受精 卵 ) 在 它 的 细胞 核 中 包含 有 一 整 
套 创造 一 个 成 年 动物 所 需 的 全 部 基因 。 第 一 次 细胞 分 裂 后， 受精 卵 
产生 的 细胞 仍然 是 全 能 性 的 ， 也 就 是 说 , 它们 每 一 个 都 可 以 长 成 一 个 
A. 这 就 是 为 什么 会 产生 同 卵 双 生子 的 原因 。 科学 家 一 直 认 为 这 种 
全 能 性 会 迅速 衰退 。 不 然 的 话 怎样 建立 起 发 育 体制 或 者 形成 器 官 呢 ? 
随 着 首次 分 裂 形 成 的 2 个 细胞 分 裂 成 4 个 细胞 ， 然 后 再 分 裂 成 八 细胞 
徐 ， 依 此 类 推 ， 一 直到 3 周 后 ,组 成 一 个 含有 数 以 亿 计 细胞 的 胚胎 ， 
每 个 细胞 出 于 某 种 原因 必须 被 重新 编程 ， 执 行 特 定 的 任务 一 一 成 为 心 
脏 细胞 、 肾 细胞 或 脑 细 胞 。 科学 家 有 充分 的 理由 推测 这 种 精细 的 分 
化 是 以 丧失 全 能 性 为 代价 的 。 他 们 认为 , 一 经 发 生 就 一 定形 成 ， 如 
心脏 细胞 的 遗传 程序 太 复杂 以 至 于 不 可 能 允许 其 回溯 历史 ， 再 按照 创 
造 一 个 完整 胚胎 所 需 的 一 套 方案 来 重新 组 织 自己 。 尽管 一 个 心脏 细 
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胞 的 核 具 有 构成 完整 人 类 基因 组 的 所 有 基因 ,但 大 多 数 科学 家 相信 ， 
许多 基因 永远 处 于 非 激活 状态 。 
1952 年 ， 科 学 家 第 一 次 对 细胞 的 遗传 程序 是 固定 的 观念 提出 了 挑 


” 战 ， 当 时 他 们 将 早期 青蛙 有 吗 胎 的 细胞 核 取 出 ,将 其 注入 到 除去 所 有 址 


传 物质 的 青蛙 卵 中 。 令 人 惊奇 的 是 ， 这 个 遗传 工程 生成 的 卵子 竟然 
长 成 了 一 只 青蛙 ! 1975 年 , 一 位 名 叫 格 登 (John Gurdon) 的 英国 胚胎 
学 家 用 取 自 成 年 青蛙 皮肤 细胞 的 细胞 核 重 复 了 这 个 实验 。 克隆 细胞 
无 一 例外 地 长 成 了 是 暑 ， 但 无 论 如 何不 再 继续 生长 。 格 登 的 实验 有 
力 地 证 明了 动物 不 能 从 成 年 细胞 克隆 。 在 接 下 来 的 数 年 中 ， 很 少 有 
科学 家 决心 拿 自 己 的 前 途 来 冒险 冲击 这 个 壁垒。 

在 20 世纪 80 年 代 末 期 ， 几 个 研究 小 组 确实 利用 取 自 训 胚 细胞 

(生成 胚胎 的 细胞 团 ) 的 核 物 质 克隆 过 绵羊 和 奶牛 。 这 是 另 一 种 形 
式 的 克隆 ， 更 类 似 于 有 意 地 创造 同 卵 双生 子 。 人 们 可 以 将 其 视 为 
“水 平 ”克隆 ， 因 为 复制 事件 (生成 双生 子 ) 并 不 涉及 从 父母 (一 只 
已 经 死去 或 自主 生存 的 动物 ) 那里 拷贝 一 份 基因 组 。 更 恰当 地 讲 ， 
是 将 一 个 细胞 团 打 散 ， 本 应 该 由 这 些 囊 胚 细胞 发 育 而 来 的 动物 的 多 个 
拷贝 就 被 创造 出 来 了 。 

1996 年 ， 维 尔 穆 特 及 其 同事 展示 了 他 们 可 以 用 一 个 胎儿 细胞 E 
已 经 很 成 熟 ， 所 有 的 生殖 生物 学 家 都 认为 事实 上 它 已 经 走 完了 不 可 逆 
的 任务 之 路 ) 的 DNA 作为 核 物质 来 克隆 绵羊 。 尽管 他 们 的 实验 几乎 
没有 引起 什么 注意 , 但 它 确 实 基于 一 种 新 的 思想 ,为 多 莉 的 出 生 葛 害 
了 基础 。 维尔 穆 特 猜想 从 成 年 细胞 成 功 克隆 哺乳 动物 的 奥秘 不 在 于 
基因 而 在 于 环绕 细胞 核 的 细胞 质 。 他 们 依据 对 细胞 周期 的 了 解 ， 将 
细胞 诱导 进入 静止 期 (细胞 的 休眠 状态 , 在 此 期 间 DNA 是 静止 的 ) ， 
这 会 放松 对 细胞 核 固 定 程 序 的 束缚 。 绵羊 胎儿 细胞 的 成 功 鼓 舞 他 们 
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去 重复 和 扩展 他 们 的 实验 ， 

他 们 到 底 做 了 什么 呢 ? 他 们 用 激素 注射 来 使 苏格兰 黑 面 母 羊 过 度 
排卵 ， 这 非常 类 似 于 治疗 不 孕 女 性 ， 从 她 们 身上 收集 更 多 的 卵子 以 便 
体外 受精 。 他 们 利用 腹腔 镜 从 黑 面 母 羊 的 两 侧 卵 集 获 取 卵 子 。 然 
后 ,将 这 些 卵子 置 于 显微镜 下 , 用 一 根 极其 纤细 的 吸管 刺 破 它们 ， 非 
常 精确 地 将 核 (包含 所 有 基因 的 小 圳 ) 吸出 细胞 。 然后 ， 他 们 从 利 
用 外 形 截然 不 同 的 绵羊 品系 ORRA) 活检 组 织 预先 制备 的 体外 培 
养 细胞 中 分 离 出 一 个 细胞 核 (包含 所 有 的 互补 DNA) ， 并 用 适度 的 电 
E (使 细胞 壁 上 生成 小 孔 ) 来 诱 使 这 个 细胞 核 进 入 遗传 学 上 空白 的 苏 
格 兰 黑 面 母 羊 的 卵子 。 他 们 将 这 些 克 隆 培养 6 天 ， 在 此 期 间 须 仔细 
监控 以 发 现 不 良 发 育 的 征兆 。 然后 ， 他 们 将 看 上 去 健康 的 克隆 胚胎 
转移 给 已 经 在 激素 水 平 上 准备 好 怀孕 的 苏格兰 黑 面 母 羊 。 

他 们 用 了 3 组 细胞 进行 实验 : 一 组 来 自 9 天 的 胚胎 ， 一 组 来 自 26 
天 的 胚胎 , 还 有 一 组 来 自 6 岁 母 羊 的 乳腺 。 总 而 言 之 ， 他 们 通过 三 
合 去 核 的 卵子 和 胚胎 细胞 或 胚胎 母 细胞 创建 了 385 个 可 能 的 克隆 ， 并 
通过 融合 去 核 的 卵子 和 成 年 的 乳腺 上 皮 细 胞 所 创建 的 细胞 做 成 了 277 
个 潜在 的 克隆 。 大 多 数 母 羊 并 没有 怀孕 ， 而 那些 确实 怀孕 的 母 羊 ， 
绝 大 多 数 也 流产 了 。 代理 母亲 总 共生 下 了 8 只 羊羔 。 它们 当中 7 只 
来 自用 绵羊 胚胎 或 胎儿 产生 的 细胞 ， 表 明 早期 实验 的 正确 性 。 由 成 
年 道 赛 特 羊 乳腺 细胞 创建 的 277 个 融合 细胞 中 ，29 个 桑 模 胚 〈 胚 胎 前 
细胞 团 ) 被 植 入 代理 母亲 ，13 只 母 羊 怀 孕 ， 只 有 一 只 生产 一 产 下 了 
SH, 由 于 是 一 只 道 赛 特 母 羊 的 遗传 学 克隆 ， 所 以 多 莉 看 起 来 与 它 
的 生母 苏格兰 黑 面 绵羊 没有 什么 相似 之 处 。 

多 莉 有 遗传 学 母亲 吗 ? 有 遗传 学 父亲 吗 ? 答案 是 肯定 的 。 NG 
传 学 角度 ， 它 是 生 下 那 只 道 赛 特 母 羊 (用 它 提供 体 细胞 产生 多 莉 ) 的 
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那 对 绵羊 的 后 代 ， 也 就 是 说 ， 多 莉 是 那 两 只 编 羊 的 遗传 学 孩子 ,它们 
也 是 那个 提供 克隆 多 莉 所 用 细胞 的 绵羊 的 父母 〈 从 世代 的 角度 看 应 该 
叫 它 们 为 祖父 母 ) ， 而 多 莉 也 是 提供 乳腺 细胞 (成 为 她 遗传 组 成 来 
源 ) 的 绵羊 的 同 卵 双生 姐妹 。 当然 ,它们 的 同一 性 仅仅 是 从 遗传 学 
角度 看 ， 而 不 是 从 环境 角度 来 看 。 PE, Bae EL Ree 
姐姐 晚 了 7 年 ! 

多 莉 的 年 龄 问题 令 人 迷惑 。 她 是 一 只 一 岁 的 幼 畜 还 是 年 迈 的 绵 
羊 (就 期 望 寿命 、 生 殖 能 力 和 疾病 风险 而 言 ) 。 我 们 知道 ， 如 同 整 
个 生物 体 一 样 ， 细 胞 也 有 其 期 望 寿命 ， 通 常 是 按照 训 老 前 细胞 期 望 分 
裂 的 次 数 来 衡量 的 。 多 莉 从 一 只 相对 年 龄 较 大 的 编 羊 的 细胞 发 育 而 
来 ,确定 其 生物 学 年 龄 将 十 分 重要 。 早期 研究 表明 (但 还 没有 证 
HA) 多 莉 会 比 同期 出 生 的 普通 羊羔 的 寿命 短 。” 


对 多 莉 的 反应 

1997 年 3 月 ,地球 上 每 一 个 有 文化 的 成 年 人 都 知道 ， 多 莉 的 出 生 
引发 了 史无前例 的 公众 反响 。 突然 间 ， 维 尔 穆 特 这 个 举止 温和 的 家 
伙 , 成 了 世界 上 最 知名 的 生物 学 家 。 苏格兰 低地 被 世界 新 闻 界 所 包 
围 ， 相 当 多 的 载 有 摄像 工作 人 员 的 有 篷 货 车 占据 了 运输 绵羊 卡车 的 道 
路 。 在 这 个 星球 的 每 个 角落 ， 几 乎 所 有 听 过 这 个 故事 的 人 似乎 都 感 
党 到 人 类 获得 了 新 的 巨大 力量 ， 而 许多 人 担心 我 们 也 许 不 能 驾驶 它 。 

多 者 的 新 闻 引 出 了 两 个 截然 不 同 的 “一 边 倒 ”群体 。 一 群 人 
(政治 家 、 消 费 者 积极 分 子 、 生 物 伦理 学 家 、 宗 教 领袖 和 律师 ) 催促 


* 2003 年 2 月 14 日 ，6 岁 (相当 于 普通 羊 平均 寿命 的 一 半 ) 的 多 莉 因 早衰 及 肺癌 被 执 
行 了 安乐 死 ， 这 些 病症 与 克隆 是 否 有 关 尚 不 清楚 。 一 一 详 者 
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尽快 制定 禁止 克隆 人 的 政策 。 另 一 群 人 (生殖 生物 学 家 、 畜 牧 科学 
家 以 及 投资 银行 家 ) 则 加 快 进行 其 他 的 克隆 实验 ， 大 多 数 实验 涉及 的 
BRA. 法 国 总 统 希 拉克 (Jacques Chirac) 迅即 宣布 他 将 要 求 发 达 
国家 七 国 集团 禁止 人 类 克隆 。 他 还 召集 了 专家 小 组 来 讨论 人 类 克隆 
的 前 景 及 所 带 来 的 “恐惧 ”和 “妄想 * 。 德国 研究 协会 主席 弗 林 希 
沃 尔 德 (Wolfgang Fruchwald) 迫切 要 求 总 理科 尔 寻 求全 球 性 禁止 人 类 
克隆 的 途径 ， 中 国 科学 院 宣布 它 将 禁止 克隆 人 ， 在 日 内 瓦 ， 世 界 卫生 
组 织 总 干事 中 岛 (Hiroshi Nakajima) 博士 称 人 类 克隆 是 一 种 在 任何 情况 
下 都 不 应 该 进行 的 极端 形式 的 实验 ， 因 为 它 襄 污 了 人 的 尊严 。 克林顿 
总 统 宣布 暂停 支持 由 联邦 基金 资助 的 与 人 类 克隆 相关 的 研究 项 目 ， 并 
要 求 国家 生物 伦理 咨询 委员 会 在 90 天 内 向 他 提交 一 份 建议 。 有 一 次 
出 平 意料 的 转折 ， 当 维尔 穆 特 在 英国 国会 (国会 几 年 前 就 颁布 了 一 部 
一 直 以 来 被 解释 为 禁止 人 类 克隆 的 法 律 ) 前 露面 公开 反对 人 类 克隆 
时 ， 遭 到 了 人 类 生殖 与 胚胎 管制 局 的 迪 奇 (Ruth Deech) 的 驶 斥 ， 她 说 
可 以 想象 一 些 极 特殊 的 情况 而 这 些 情形 在 伦理 上 是 站 得 住 脚 的 。 
罗马 天 主教 主教 会 议 助理 秘书 长 库 特 (Nicholas Coote) 宣称 每 个 
人 都 拥有 两 对 生物 学 父母 的 权利 。 然而 ， 他 很 快 说 明 人 类 克隆 与 每 
个 人 都 是 独一无二 的 教义 不 相 冲 突 。 否则 的 话 ， 自 然 产 生 的 人 类 同 
孵 双生 子 的 道德 地 位 又 是 什么 呢 ? 专业 遗传 学 评论 家 里 夫 金 (Jeremy 
Rifkin) 呼吁 对 克隆 人 类 行为 进行 刑事 处 罚 ， 而 且 建 议 对 进行 克隆 者 
的 刑期 应 长 于 被 判决 为 强奸 罪 的 人 。 在 麻 省 理工 学 院 (这 里 是 少数 
几 个 似乎 可 以 找到 一 些 克 隆 幽 默 的 地 方 之 一 ) ， 一 份 学 生 报 纸 4 月刊 
宣称 学 校 将 “用 新 的 最 先进 的 克隆 技术 来 创造 一 个 超级 人 种 ”。 这 
份 报纸 也 报道 说 ,一 位 “出 众 ” 的 学 校 行政 长 官 将 是 未 来 行政 克隆 人 
的 模板 。 在 一 次 新 闻 采 访 中 , 这 位 长 官 声称 自己 就 是 那个 将 “管制 
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其 他 所 有 人 ”的 “原型 ”。 

从 丹麦 到 巴西 ， 科 学 家 们 急于 重复 和 扩展 维尔 称 特 的 工作 。 在 
性 畜 奶 和 肉 的 平均 产量 增加 所 带 来 的 潜在 经 济 利益 的 驱动 下 ,许多 科 
学 家 尝试 克隆 牛 。 多 莉 出 生 一 年 后 ， 巴 西 圣 保罗 大 学 的 兽医 学 家 维 
辛 顿 (Jose Antonio Visinton) 富 布 他 已 成 功利 用 胚胎 分 离 克 隆 了 牛 。 
他 不 是 复制 单个 细胞 ， 而 是 将 牛 早期 的 囊 胚 细胞 分 离 ， 并 将 其 转 给 代 
理 母 亲 ， 为 同 卵 双生 小 牛犊 的 出 生 创造 了 条 件 。 这 种 “实验 室 双 生 
子 ” 在 技术 上 要 比 创造 多 莉 所 使 用 的 核 转移 技术 容易 得 多 。 

1997 年 7 月 24 日 ， 就 在 多 莉 出 生 5 个 月 后 ， 罗 斯 林 研 究 所 和 PPL 
的 研究 小 组 宣布 从 胎儿 细胞 克隆 的 5 只 羊 六 已 经 出 生 , 它们 已 被 插入 
了 一 个 人 类 基因 (基于 知识 产权 方面 的 原因 ， 他们 没有 透露 是 哪个 基 
A, 但 几乎 可 以 肯定 该 基因 的 蛋白 质 产 物 对 治疗 一 种 人 类 疾病 非常 重 
要 ) 。 对 其 中 一 只 叫 “ 波 莉 ” 的 羊羔 的 研究 表明 ， 它 已 经 将 人 类 基 
因 整 合 到 自己 的 细胞 中 了 。 即使 那个 基因 的 产物 还 没有 被 很 好 地 表 
ik, 但 可 以 将 人 类 基因 随机 地 插入 绵羊 胚胎 细胞 基因 组 ， 并 且 从 这 个 
细胞 克隆 到 的 动物 发 育 正 常 的 事实 ， 对 开发 新 的 治疗 方法 已 具有 重大 
意义 。 波 莉 的 诞生 是 改善 生产 转基因 动物 (AKA ) 方法 的 一 个 
重要 里 程 碑 (参见 第 14 章 ) ! 它 也 使 异种 移植 (参见 第 16%) 的 梦 
想 向 现实 迈进 了 一 大 步 。 

1997 年 8 月 ， 位 于 威斯康星 州 的 一 家 小 型 生物 技术 公司 
Global 公司 宣布 它 已 经 开发 出 一 种 高 效 克 隆 动 物 的 方法 ，10 只 克隆 的 
霍 斯 坦 种 乳牛 即将 出 生 。 这 项 公告 紧 跟 在 ABS 发 布 的 另 一 项 公告 之 
后 ,一 天 前 ABS 宣布 了 世界 上 第 一 只 通过 体 细 胞 核 转移 〈 如 同 多 者 一 
样 ) 创造 的 牛 已 经 出 生 ， 它 是 一 头 名 叫 “基因 ”的 公牛 。 ABS 公司 采 
用 了 佛罗里达 科学 家 威 拉 德 森 (Steen Willadson) 改进 的 技术 。 威 拉 
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德 森 博 士 认 为 ， 如 果 人 们 将 一 个 成 年 细胞 变 成 胚胎 细胞 ， 然 后 克隆 这 
个 胚胎 细胞 ， 妊 娠 成 功 的 机 会 就 会 增多 。 在 这 一 双重 克隆 过 程 中 ， 
他 们 首先 用 维尔 穆 特 的 方法 创建 了 一 个 克隆 ， 然 后 将 细胞 从 所 获得 的 
囊 胚 细胞 中 分 离开 ,并 再 次 用 去 核 卵 子 与 它们 融合 。 开始 形成 胚胎 
后 ,将 它们 转移 到 代理 母亲 身上 。 维尔 穆 特 采用 的 技术 大 约 每 60 次 
怀孕 可 以 产 下 一 个 活 的 克隆 (1% 一 2% ) ,而 ABS 公司 宣称 其 成 功 
率 接近 40% 。 

除了 促进 农业 技术 进步 以 外 ,哺乳 动物 克隆 还 有 其 他 可 能 的 应 用 
吗 ? 濒危 物种 保护 和 促进 异种 移植 方面 的 进展 是 两 个 重要 的 应 用 领域 
(参见 第 16 章 ) 。 1999 年 ， 人 们 通过 体外 受精 并 移 人 一 只 烷 养 家 猎 
的 子 官 后 ， 获 得 了 一 只 珍稀 的 非洲 猫 。 尽管 没有 任何 家 族 相 像 之 
处 ， 那 只 代理 猫 妈 妈 还 是 非常 喜爱 她 意料 之 外 的 小 宝宝 。 克隆 还 会 
远 吗 ?克隆 还 有 许多 潜在 的 应 用 ， 例 如 一 位 养 猫 爱 好 者 认为 ， 克 隆 可 
以 使 宠物 永生 。 当然 ， 事 实 不 是 这 样 ， 但 可 以 给 悲伤 的 主人 提供 一 
只 克隆 的 宠物 ， 它 和 死去 的 遗传 学 “双胞胎 ”宠物 难以 区 分 。 


人 类 克隆 的 道德 问题 

全 世界 对 多 莉 诞 生 压 倒 多 数 的 反应 一 直 是 细胞 核 转移 技术 (iE 
技术 在 科学 文献 中 是 这 样 定义 的 ) 不 应 该 应 用 于 克隆 人 类 。 然而 ， 
看 过 许 许 多 多 的 道德 声明 之 后 ， 人 们 不 得 不 去 面 对 一 些 严肃 的 问题 。 
当然 ， 对 克隆 人 这 个 概念 的 厌恶 是 许多 人 共有 的 。 RRR T A 
RUE? 每 一 个 人 有 权利 从 生命 起 始 (怀孕 ) 就 具有 一 种 独一无二 的 遗 
传 结构 ， 这 一 点 似乎 是 内 心 深 处 一 种 坚定 不 移 的 信 仲 。 例如 ， 欧洲 
议会 对 克隆 所 作 声 明 的 第 一 句 话 是 : “每 一 个 人 都 有 自己 遗传 唯一 性 
的 权利 ， 必 须 继续 禁止 克隆 人 类 。” 那 么 ,什么 是 同 卵 双生 (发 生 概 
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率 大 约 为 每 270 次 生产 中 就 有 一 次 ) 呢 ? 双 生子 一 生 下 来 就 被 剥夺 了 
基本 权利 么 ? 同 卵 双生 子 是 自然 克隆 和 正常 妊娠 的 结果 ， 夫 妇 双 方 
(如 果 他 们 考虑 的 话 ) 想当然 地 认为 生出 的 孩子 是 遗传 学 上 独 一 无 一 
的 。 HX, AMES, 不 管 希 望 与 否 ， 从 来 就 没 相同 过 ， 因 为 人 
们 努力 让 孩子 不 要 表现 出 那些 会 增进 他 们 同一 性 机 会 的 行为 。 A 
方面 ， 有 意 的 人 类 克隆 (不 管 是 把 胚胎 分 离 成 8 份 还 是 细胞 核 转移 技 
R) 都 事先 知道 并 有 意 违背 这 种 目 然 权 利 。 

准确 地 讲 ， 对 那些 用 非 遗 传 学 唯一 性 方法 创造 的 人 来 说 危害 是 什 
AWE? 同 卵 双生 子 是 相互 的 遗传 拷贝 。 人 们 以 某 种 方式 贬低 了 他 们 
吗 ?怎样 贬低 的 呢 ? 精神 病 学 家 研究 同 卵 双生 子 已 有 一 个 世纪 了 ， 没 
有 发 现 双 生子 有 害 的 证 据 。 相反 , 同 卵 双 生子 相互 之 间 通 常 有 一 种 亲 
密 的 、 支 援 性 的 关系 ， 这 在 我 们 这 个 问题 成 堆 的 社会 中 是 一 笔 极 好 的 
UE. 简 而 言 之 ,没有 证 据 表 明 人 们 会 因为 是 双生 子 而 受到 伤害 。 

事实 上 ， 如 果 一 个 人 以 一 种 非 遗 传 学 唯一 性 的 方式 被 创造 就 会 受 
到 伤害 的 观点 是 建立 在 一 个 错误 假设 基础 上 的 ， 即 我 们 之 所 以 独 一 无 
二 是 因为 我 们 的 基因 。 除了 科学 上 的 错误 之 外 ， 这样 一 种 假设 是 辣 
遗传 决定 论 和 危险 的 政治 思想 投降 。 不 论 是 不 是 科学 家 ， 生 活 经 验 
都 可 以 使 我 们 每 个 人 确信 ， 我 们 是 与 世界 上 各 种 各 样 的 事物 相互 作用 
的 产物 。 所 有 生物 在 任何 一 个 时 刻 都 体现 出 其 遗传 编码 与 环境 之 间 
的 相互 作用 历史 。 

更 进一步 ， 从 遗传 学 角度 看 ， 人 们 甚至 可 以 认为 与 任何 一 个 目 然 
怀孕 的 个 体 相 比 ， 克 隆 个 体会 有 更 为 丰富 而 且 多 变 的 遗传 组 成 。 他 
或 她 的 每 一 个 细胞 事实 上 有 来 自 3 个 个 体 的 基因 。 像 其 他 人 一 样 ， 
其 核 基 因 组 是 来 自 两 个 个 体 EXPAT PRE RY “FEI” IR 
母 ) 的 生殖 细胞 间 正 常 受 精 的 结果 。 除 此 之 外 ， 克 隆 个 体 还 从 第 三 
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个 个 体 (将 细胞 核 转移 入 的 那个 卵子 的 提供 者 ) 遗传 了 线粒体 DNA 
(编码 少数 几 个 重要 基因 的 小 型 环 状 DNA) 。 在 去 除 细胞 核 的 卵子 
细胞 质 中 有 成 千 上 万 的 环 状 线粒体 DNA 的 拷贝 。 最 后 ， 由 于 克隆 个 
体 的 基因 组 已 在 体 细胞 中 存在 了 数 年 ， 所 以 几乎 可 以 肯定 它 已 获得 了 
许多 突变 ， 这 使 得 它 与 由 受精 孵 发 育 而 来 的 个 体 有 所 不 同 。 

对 人 类 克隆 最 猛烈 的 抒 击 看 起 来 源 于 那些 极 富 想象 力 的 人 ， 其 中 
的 确 有 一 些 想象 是 可 能 的 ， 然 而 ,没有 必要 担心 。 例如 ， 一 些 人 或 
集团 可 能 会 为 了 私人 或 破坏 性 的 目的 创造 具有 某 种 遗传 拷贝 的 军队 ， 
这 样 的 担心 在 现实 生活 中 没有 任何 基础 。 克隆 需要 人 的 卵子 以 及 愿 
意 担当 代理 母亲 的 女性 ， 这 两 样 在 现在 和 将 来 都 会 十 分 稀缺 。 将 来 
有 可 能 科学 家 们 最 终 会 发 现 -种 方法 来 修饰 去 掉 细胞 核 的 牛 或 猪 的 外 
子 , 利用 它们 作为 人 类 体 细胞 核 合适 的 家 。 科学 家 们 要 么 是 转移 人 
的 线粒体 DNA, 要 么 是 转变 动物 的 线粒体 才能 满足 人 类 体 细胞 的 需 
要 ， 但 这 也 可 能 是 一 个 无 法 逾越 的 难题 。 假设 技术 上 成 功 , 这 将 为 
廉价 克隆 扫除 一 道 主要 的 障碍 。 然而 ， 对 我 而 言 还 是 很 难 想象 ， 哪 
个 国家 的 哪个 管理 机 构 会 批准 为 了 在 临床 上 尝试 使 用 动物 卵子 而 必须 
进行 的 那些 实验 。 坪 庸 置疑 ， 只 要 有 充足 的 资金 ， 就 可 以 获得 像 代 
理 母亲 所 能 提供 的 那样 宝贵 的 服务 ,但 没有 人 能 秘密 地 完成 这 些 工 
作 。 全 球 的 道德 监测 会 说 服 所 有 政府 和 所 有 的 社会 团体 不 要 尝试 进 
行人 类 克隆 ,但 还 没有 任何 机 制 可 以 阻止 少数 人 的 个 别 行为 。 

对 技术 问题 的 讨论 可 能 偏离 了 主题 。 如 果 最 根本 性 的 恐惧 是 我 
们 正在 进入 一 个 能 够 复制 人 类 基因 组 的 美丽 新 世界 ， 那 么 我 们 必须 
确信 我 们 了 解 克隆 人 。 即使 有 人 可 以 制造 某 个 人 的 许多 拷贝 并 准备 
养活 一 打 的 克隆 , 邻 人 怀疑 的 是 , 是否 它们 当中 任何 一 个 都 会 过 上 
类 似 于 其 基因 组 父 / 母 的 生活 。 是 的 ,迈克尔 . 乔丹 的 克隆 可 能 会 
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高大、 英俊 并 且 富有 运动 天 赋 ， 但 是 由 于 每 一 个 克隆 成 长 的 环境 同 
塑造 乔丹 的 环境 有 着 天 壤 之 别 ， 就 不 可 能 预测 他 们 的 生活 会 怎样 。 
会 有 一 个 克隆 变 成 能 球 明星 吗 ? 可 能 。 但 为 了 发 现 篮球 明星 就 要 等 
上 25 年 之 久 ， 这 足以 劝阻 那些 对 克隆 非常 感 兴趣 的 狂热 球迷 。 

由 于 分 子 生物 学 领域 还 在 不 断 快速 地 发 展 ， 人 们 可 以 想象 出 比 克 
隆 人 更 为 荒诞 的 情景 。 例如 ， 一 些 人 在 将 来 某 一 天 可 以 尝试 结合 基 
因 转移 和 克隆 技术 来 创造 全 新 的 、 拥 有 一 些 “ 人 类 ”能 力 的 灵 长 类 动 
物 。 这 个 阴 瞳 的 幻想 让 人 回想 起 威 尔 斯 的 小 说 《 莫 罗 博士 岛 》。 这 
部 经 典 的 科幻 小 说 讲述 了 一 位 声名 显赫 的 医生 ， 他 发 现 了 如 何 规避 免 
疫 和 遗传 屏障 来 创造 一 个 “完美 的 人 ”， 后 来 他 将 自己 流放 到 一 个 于 
远 的 太平 洋 小 岛 上 。 这 样 一 种 行为 事实 上 与 任何 一 种 宗教 的 教义 都 
相抵 触 ， 也 违背 了 所 有 的 伦理 体系 ， 同 样 也 违反 了 现 有 法 规 。 没有 
一 个 在 道德 社会 中 占有 一 席 之 地 的 国家 会 允许 这 种 行为 。 然而 ， 如 
果 研 究 发 现 将 一 个 动物 的 基因 转移 到 人 的 胚胎 中 是 治疗 某 种 人 类 疾病 
唯一 的 措施 ， 那 又 会 怎样 呢 ? 进行 基因 转移 就 是 不 道德 吗 (假设 其 准 
父母 完全 知情 并 同意 ) ? 接受 治疗 的 胎儿 就 要 低 人 一 等 吗 ? 

第 一 位 生 而 具有 成 年 人 基因 组 拷贝 的 克隆 人 最 有 可 能 是 在 一 种 什 
么 样 的 情形 下 来 到 这 个 世界 呢 ? 有 可 能 是 这 样 的 ， 一 位 极其 自负 的 生 
殖 生物 学 家 为 了 成 为 “第 一 ”而 克隆 了 自己 。 但 我 认为 克隆 人 更 有 可 
能 是 在 某 种 能 够 异常 激发 我 们 同情 心 的 情形 下 出 生 的 。 例如 ， 设 想 一 
位 已 经 各 岁 的 女性 在 一 次 车 祸 中 刚刚 失去 唯一 的 孩子 (6 周 大 的 婴 
JL) 和 她 的 丈夫 。 她 准备 从 刚刚 死去 的 孩子 身上 取 一 部 分 组 织 ， 并 说 
服 她 的 朋友 一 一 一 位 不 育 专 家 将 孩子 的 细胞 核 转移 到 她 自己 的 一 个 孵 
Fp, 然后 放 和 人 她 的 子宫 。 由 于 她 没有 见 到 她 失去 的 婴儿 长 大 成 人 是 
什么 样子 ， 所 以 这 位 女性 不 会 有 先入为主 的 观点 来 看 待 这 个 克隆 孩子 
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未 来 的 生活 。 谁 会 谴责 这 种 行为 呢 ? 这 种 行为 伤害 人 类 吗 ? 

我 们 将 会 对 第 一 个 克隆 人 的 诞生 作 何 反应 呢 ? 这 种 反应 是 否 取决 
于 我 们 了 解 此 事 的 方式 ? 倘若 十 年 内 的 新 闻 都 在 以 电视 独家 采访 和 互 
联网 传播 的 方式 讲述 一 位 可 爱 母 亲 和 一 个 漂亮 宝宝 的 故事 ,这 个 克隆 
人 还 能 不 名 垂青 史 么 [每 年 在 《人 物 》 (People) 杂志 上 都 有 图 片 故 
事 ]? 我 想 ， 比 起 道德 上 的 大 恶 ， 人 们 主要 的 反应 更 可 能 是 好 奇 和 狂 
热 。 如 果 这 件 事 发 生 ， 也 许 社会 最 终 会 视 其 为 个 别人 (或 夫妇 ) 为 
了 强烈 的 个 人 目的 所 作出 的 选择 。 如 果 我 们 谴责 他 们 的 行为 ， 那 么 
难道 我 们 没有 威胁 生育 自主 权 这 个 一 般 性 原则 吗 ? 我 们 大 多 数 人 不 是 
都 热切 拥护 婚姻 和 生育 是 政府 都 不 能 干涉 的 自由 吗 ? 如 果 这 个 世界 不 
会 因为 少数 人 通过 克隆 方式 获得 孩子 所 作出 的 这 种 不 寻常 的 选择 而 址 
受 什么 切实 可 及 的 伤害 的 话 ， 那 么 我 们 禁止 它 的 理由 又 是 什么 呢 ? 

我 认为 对 人 类 克隆 最 有 力 的 反对 观点 是 ， 当 克隆 产生 的 孩子 了 解 
到 自己 来 源 的 性 质 时 ， 可 能 遭受 太 大 (也 许 非常 严重 ) 痛苦 的 风险 。 
但 可 以 肯定 ,克隆 人 所 背负 的 情感 包容 不 会 多 于 (也许 更 少 于 ) 那些 
被 不 同人 种 收养 的 孩子 、 被 收养 进入 同性 恋 家 庭 的 孩子 或 者 由 捐献 的 
冷冻 胚胎 产生 的 孩子 。 每 天 都 有 这 样 的 孩子 被 我 们 迎 入 社会 。 总 的 
来 说 ， 比 较 明 智 的 做 法 似乎 是 宁可 在 保护 潜在 的 孩子 方面 犯错 误 ， 也 
要 禁止 任何 理由 的 人 类 克隆 。 当然 ， 禁 止 它 并 不 会 表示 就 能 阻止 人 
类 克隆 ， 其 结果 往往 是 导致 人 类 克隆 很 少见 ， 而 且 是 秘密 进行 的 。 
当然 ,无 论 采 用 什么 规则 ， 我 们 仍然 必须 预见 人 们 对 第 一 批 克 隆 人 作 
何 种 反应 。 道德 上 所 多 许 的 唯一 反应 是 欢迎 他 们 成 为 人 类 的 一 员 。 


干细胞 
如 果 通过 克隆 创造 人 类 绝对 是 不 道德 的 话 ， 那 么 是 否 可 以 为 了 其 
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他 目的 克隆 具有 全 能 性 的 人 类 细胞 ， 也 就 是 能 够 发 育成 人 的 细胞 呢 ? 
1999 年 ， 一 个 近乎 改变 世界 的 发 现 一 -可 以 从 人 类 胚胎 中 分 离 具有 全 
能 性 的 细胞 并 培育 和 保存 它们 ,成 为 回 葛 在 国会 和 白宫 会 场 中 的 主要 
生物 伦理 问题 。 

从 1981 年 起 ， 科 学 家 已 经 能 够 分 离 和 操作 小 鼠 胚 胎 干 细胞 ， 这 
为 创造 转基因 动物 提供 了 技术 基础 。 尤其 是 在 了 解 基因 在 发 育 和 疾 
病 过 程 中 所 起 作用 时 ， 转 基因 小 鼠 已 经 成 为 一 种 最 有 价值 的 工具 。 

在 20 世纪 80 和 90 年 代 期 间 ， 传 统 知识 认为 人 类 胚胎 细胞 非常 早 
地 就 永久 性 地 丧失 了 全 能 性 。 然而 ，1998 ERK, 两 个 私立 科研 实验 
室 报道 了 令 人 信服 的 证 据 ， 表明 他 们 已 经 分 离 并 培养 了 人 类 胚胎 干 细 
胞 并 可 阻止 其 高 度 分 化 。 1999 年 ,十 多 篇 公开 发 表 的 研究 论文 迅速 
扩展 了 该 领域 的 研究 。 即使 这 项 工作 还 处 于 萌芽 阶段 , 它 已 经 发 出 
了 医疗 革命 的 信号 。 在 接 下 来 的 几 年 中 ,我 们 可 以 看 到 细胞 移植 治 
疗 的 出 现 ， 如 ,促使 培养 的 干细胞 分 化 成 一 种 合适 的 脑 细 胞 来 植 入 患 
有 帕 金 森 病 的 人 或 变 成 胰岛 细胞 后 移植 给 糖尿 病 患者 。 在 未 来 大 约 
20 年 的 时 间 内 ， 疏 上 组 织 支架 的 细胞 可 能 成 为 种 子 ， 长 成 人 们 急需 的 
器 官 。 人 们 可 以 想象 这 样 一 个 世界 ， 到 那 时 可 以 为 需要 器 官 的 人 无 
限量 地 提供 器 官 。 | 

发 现 人 类 干细胞 的 报道 立刻 被 有 关 流 产 的 争论 纠缠 上 了 。 在 美 
国 和 其 他 许多 国家 ， 利 用 联邦 基金 进行 损坏 人 类 胚胎 的 研究 是 违法 
的 。 然而 , 到 目前 为 止 , 这 些 异常 珍贵 的 干细胞 的 最 好 来 源 是 那些 
不 想 再 尝试 怀孕 的 不 孕 夫 妇 所 保存 的 冷冻 人 类 胚胎 。 应 用 偶尔 从 流 
产 获得 的 组 织 对 科学 家 来 说 兴趣 不 大 ， 因 为 它们 显然 存在 时 间 、 组 织 
的 使 用 权 、 感 染 风 险 以 及 其 他 问题 。 应 用 来 自 有 计划 流产 的 组 织 是 
另 一 个 可 能 性 ， 但 可 以 预料 其 将 遗 到 强烈 的 反对 。 
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“1999 年 ， 英 国 强制 暂停 资助 人 类 干细胞 实验 一 年 ， 让 公众 讨论 相 
关 伦 理 问 题 。 法 国 最 高 法 院 建议 取消 国家 对 人 类 胚胎 研究 的 禁令 。 
美国 国家 生物 伦理 咨询 委员 会 建议 克林顿 总 统 批准 联邦 基金 资助 干 细 
胞 研究 。 1999 年 末 ， 美 国 国家 卫生 研究 院 (NIH) 发 布 了 批准 资助 干 
细胞 研究 的 指南 ， 但 是 禁止 扩展 到 从 人 类 胚胎 获得 所 需 的 细胞 系 ， 而 
将 这 部 分 工作 留 给 了 私人 投资 领域 。 在 国会 大 厅 里 为 胚胎 争取 权利 
的 游说 团体 有 点 惊奇 地 发 现 他 们 和 遭 到 一 些 团体 的 有 力 回 击 ， 这 些 团体 
代表 了 那些 成 千 上 万 将 干细胞 治疗 作为 唯一 治愈 希望 的 患者 。 

有 关 应 用 冷冻 胚胎 作为 可 以 挽救 许多 人 生命 的 研究 中 迫切 需要 的 
细胞 系 方面 的 伦理 讨论 ， 让 人 回想 起 了 数 年 前 公众 对 于 一 对 加 利 福 尼 
亚 夫 妇 的 惊人 之 举 的 反应 。 当 加 利 福 尼 亚 州 沃 尔 纳 特 市 的 阿 贝 : 阿 
约 拉 (Abe Ayola) 和 玛丽 阿 约 拉 (Mary Ayola) 夫妇 知道 他 们 十 几 岁 
的 女儿 患 有 一 种 致死 性 的 白血病 时 ， 他 们 竭尽 全 力 寻 找 了 骨髓 移植 供 
者 两 年 ,没有 成 功 。 他 们 已 经 40 多 岁 了 , 而 且 他 们 感到 留 给 自己 和 
女儿 的 时 间 正 在 一 点 点 流逝 。 他 们 有 意 怀 了 一 个 孩子 , 希望 将 来 其 
能 成 为 他 们 女儿 免疫 学 上 相 容 的 骨髓 捐献 者 ， 他 们 就 可 以 谨 得 那 1/4 
机 会 的 赌注 。 有 关 这 一 行为 的 新 闻 激 起 了 生物 伦理 学 家 们 尖锐 的 批 
评 ， 他 们 指责 这 对 夫妇 将 胎儿 变 成 了 用 于 治疗 的 物体 。 对 此 ， 阿 约 
拉夫 人 回应 道 : “我 们 的 孩子 将 拥有 比 她 可 能 承受 的 更 多 的 爱 。 ”出 
生 的 婴儿 确实 证 明 是 理想 的 遗传 配 型 ， 并 且 从 她 身上 所 取 的 骨 般 已 经 
挽救 了 她 姐姐 的 生命 。 

最 后 ， 克 隆 人 类 细胞 最 有 价值 的 应 用 可 能 是 生成 自体 组 织 。 也 
许 在 2050 年 前 ， 我 们 将 能 够 建造 自己 私人 的 器 官 库 。 一 些 父母 已 经 
付费 保存 他 们 新 生 宝宝 的 脐带 血 。 这 个 组 织 中 富 含 干细胞 ， 并 且 可 
以 被 冰冻 几 十 年 ， 如 果 需 要 骨髓 移植 就 可 以 应 用 (如 治疗 白血病 ) 。 
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可 以 想象 几 十 年 后 会 有 这 人 么 一 天 ， 从 某 个 人 获取 的 细胞 随时 可 以 应 用 
于 制造 特殊 的 组 织 和 器 官 。 例如 , 干细胞 可 以 从 脐带 血 中 获得 并 用 
于 制造 细胞 系 来 治疗 帕 金 森 病 及 其 他 神经 疾病 ， 或 是 长 成 新 的 器 官 来 
替代 衰竭 的 部 分 。 由 于 这 些 技术 并 不 依赖 于 制造 胚胎 ， 所 以 不 大 可 
能 遭遇 太 多 道德 上 的 反对 。 然而 ,在 接 下 来 的 数 年 中 ,主要 的 研究 
还 将 依靠 冷冻 人 类 胚胎 来 进行 。 道德 上 的 争论 将 永 无 休止 ,而 政治 
上 的 斗争 将 以 资助 研究 而 终结 。 
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高 尔 顿 ， 时 年 66 岁 。 [经 许可 翻印 自 皮尔 森 (Pearson) 1924 年 ] 





24. 优生 学 
我 们 可 以 改进 基因 库 吗 ? 


1949 年 ，15 岁 的 贫穷 女孩 斯 卉 元 《Betsy Stark) 怀孕 了 ,她 住 在 
弗吉尼亚 州 林 奇 堡 附 近 的 一 个 小 镇 上 , 已 经 辍学 一 年 了 。 WERE 
完 孩 子 后 不 入， 就 让 别人 领养 了 这 个 孩子 , 她 自己 在 父亲 的 请 求 下 被 
送 进 了 林 奇 堡 一 所 很 大 的 州立 弱智 者 收容 所 。 作为 接收 程序 的 一 部 
分 ， 一 些 心 理学 家 为 她 做 了 智商 测试 ， 结 果 她 的 智商 值 为 72， 这 个 值 
被 认为 是 介 于 正常 智力 的 较 低 水 平和 智力 迟钝 之 间 。 几 个 星期 后 ， 
斯 塔 克 接 受 了 常规 的 身体 检查 ， 收 容 所 的 一 位 外 科 医 生 告 诉 她 ， 她 需 
要 进行 并 尾 切除 手术 。 手术 后 的 两 个 星期 ,收容 所 没有 再 给 斯 塔 克 
任何 解释 ， 就 将 她 放 了 出 来 。 15 年 后 ， 斯 塔 克 已 经 结婚 并 在 当地 一 
家 工厂 工作 ， 她 才 得 知 自 己 已 不 能 生育 ， 之 前 她 和 她 的 丈夫 已 经 为 要 
孩子 努力 了 很 多 年 。 这 一 切 都 是 因为 为 斯 塔 区 割 除 阑 尾 的 医生 在 没 
有 通知 她 也 没有 经 她 同意 的 情况 下 ,擅自 将 她 的 双 侧 输卵管 也 一 
起 切除 了 。 | 

斯 塔 克 是 几 于 名 被 绝育 的 妇女 之 一 ， 她 们 的 绝育 要 归结 于 1924 
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年 弗吉尼亚 州 的 一 项 法 规 。 制定 这 项 法 规 是 为 了 维护 社会 的 优质 结 
构 ， 当 时 人 们 普遍 怀疑 弱智 妇女 的 生育 能 力 很 强 ， 如 果 不 对 她 们 进行 
绝育 的 话 就 会 生出 一 大 帮 的 弱智 孩子 。 建议 设置 这 项 法 规 的 人 向 议 
员 游 说 ,这 些 孩 子 将 成 为 国家 的 负担 ,他 们 成 人 后 依然 会 维持 弱智 状 
态 并 会 造成 国家 福利 的 恶性 循环 。 当 1927 年 最 高 法 院 法 官 霍 尔 姆 其 
(Oliver Wendell Holmes, Jr.) 在 巴克 对 贝尔 案 (Buck vs. Bell) 上 签署 
意见 表示 支持 其 合 宪 性 之 后 ， 弗 吉 尼 亚 州 的 绝育 法 就 在 历史 上 占据 了 
一 席 之 地 。 霍 尔 姆 斯 说 道 ， “低能 者 有 三 代 就 足够 了 。” 这 人 句 话 现 
在 已 是 臭名 昭著 。 虽然 斯 塔 克 与 巴克 (Carrie Buck) 都 是 因为 同一 个 
法 规 被 强制 绝育 的 ， 但 是 她 们 的 结局 截然 不 同 ， 巴 克 就 是 经 霍 尔 姆 斯 
签署 意见 的 那 起 案件 中 的 原告 。 

20 世纪 60 年 代 末 ,斯 塔 克 和 几 百 位 不 明 情况 或 未 经 同意 就 被 强 
制 绝育 的 妇女 们 一 起 共同 起 诉 弗 吉 尼 亚 州 剥夺 了 她 们 的 公民 权利 。 
因为 绝育 是 依据 -一 部 法 律 执行 的 ， 而 且 美国 最 高 法 院 支持 这 部 法 律 的 
合 宪 性 ， 所 以 联邦 初审 法 院 拒绝 了 她 们 的 大 部 分 要 求 ， 但 法 院 也 要 求 
州 政府 在 对 妇女 进行 强制 绝育 时 要 让 她 们 知道 手术 的 真正 目的 。 
1972 年 ， 在 这 个 决定 被 公布 的 两 年 前 ， 弗 吉 尼 亚 州 的 州长 向 那些 妇女 
公开 道歉 ， 并 命令 州立 收容 所 不 得 对 任何 人 进行 惯例 性 的 优生 学 绝育 
手术 。 弗吉尼亚 州 的 集体 上 诉 事件 标志 着 美国 历时 60 年 的 州 绝育 计 
划时代 的 终结 。 


优生 学 简 史 

优生 学 这 个 词 一 一 eugenics GRA HI, 意思 是 “好 ”和 “出 
身 ”) 最 早 由 高 尔 顿 于 1883 年 提出 ， 当 时 他 研究 英国 家 族 中 天 赋 的 遗 
传 性 已 有 20 年 时 间 。 备 德 尔 遗 传 定律 当时 还 没 被 发 现 ， 对 于 优生 概 
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念 的 兴趣 却 已 在 英国 、 美 国 和 德国 出 现 。 住 在 纽约 的 英国 移民 、 社 
会 改革 家 达 格 代 尔 (Richard Dugdale) 所 做 的 工作 是 美国 早期 优生 学 
重要 的 开端 。 1875 年 ， 纽 约 官方 邀请 达 格 代 尔 参加 了 一 个 委员 会 去 
检查 州 监狱 中 囚犯 的 待遇 。 在 检查 纽约 北部 的 一 个 监狱 时 ， 达 格 代 
尔 注 意 到 不 少 在 押 者 来 自 同一 个 家 族 ， 这 个 发 现 深 深 地 吸引 了 他 。 
在 研究 这 个 家 族 将 近 一 年 后 ， 他 开始 以 这 个 家 族 为 题材 进行 演说 并 著 
书 。 在 他 1877 年 出 版 的 书 中 ， 朱 克 斯 (为 这 个 家 族 起 的 化 名 ) 家 族 
引发 了 公众 的 强烈 兴趣 ， 人 们 开始 关注 为 照顾 弱智 者 、 精 神 病 患者 、 
乞丐 、 醒酒 者 以 及 残疾 人 所 花费 的 社会 成 本 。 

朱 克 斯 家 族 凡 代 人 消耗 了 大 量 我 们 今天 称 之 为 福利 金 的 社会 次 
源 ， 达 格 代 尔 关于 这 个 家 族 的 历史 故事 开创 了 一 个 新 的 文学 流派 。 
在 其 后 4 年 间 ， 有 十 几 本 描写 贫穷 而 庞大 的 乡村 家 族 的 书 陆续 面 
世 ， 他 们 的 描述 往往 是 答 人 听闻 的 ,这些 家 族 中 的 许多 成 员 都 是 低能 
者 (轻微 的 智力 迟钝 ) ， 他 们 生 了 一 大 帮 有 孩子 却 不 能 好 好 照顾 。 20 
世纪 20~30 年 代 ， 关 于 朱 克 斯 家 族 和 卡 利 卡 克 斯 家 族 [ 新 泽 西 州 的 一 
个 家 族 ， 经 威 兰 师范 学 校 著名 心理 学 家 艾 达 德 (HH Goddard) 研究 ] 
的 一 些 评论 曾 是 美国 高 中 生物 课程 中 的 内 容 , 这 两 个 实例 被 用 作 讲 述 
低能 的 遗传 性 时 所 引用 的 证 据 。 

20 世纪 初 的 10 年 间 ， 优生 学 成 了 公众 最 感 兴趣 的 问题 。 在 《期 
刊 文献 读者 指南 》 (Reader s Guide to Periodical Literature) 1910 年 的 文 
献 分 类 中 ， 关 于 优生 学 的 文章 在 国家 畅销 杂志 中 是 出 现 最 频繁 的 一 
类 。 引发 人 们 对 这 个 问题 感 兴趣 的 部 分 原因 是 由 于 一 波 又 一 波 的 新 
移民 潮 ， 尤 其 是 来 自 欧洲 东南 部 和 俄国 的 移民 所 带 来 的 社会 压力 。 
决策 者 们 很 容易 说 服 许多 美国 人 (当然 他 们 自己 也 是 移民 的 后 裔 ) ， 
使 他 们 相信 这 些 新 移民 在 人 类 大 家 族 中 血统 低下 。 狂热 的 优生 学 家 
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HERE- 罗斯 福 总 统 ， 他 一 再 督促 年 轻 、 健 康 并 且 拥 有 民 好 血统 

(推测 可 能 是 北欧 人 的 后 裔 ) 的 美国 人 结婚 并 且 多 生 一 些 孩 和子。 他 

认为 这 是 避免 “种 族 自杀 ”的 唯一 办 法 ， 如 果皮 肤 嗓 黑 的 移民 使 美国 
现 有 的 基因 库 变 差 就 会 导致 美国 的 “种 族 日 杀 ”.。 

从 19 世纪 70 年 代 到 20 世纪 660 年代， 优生 学 思想 对 美国 的 影响 

在 限制 移民 法 的 字里行间 已 非常 明显 。 从 1877 年 的 《 排 华 法 案 》 

(Chinese Exclusion Acts) 开始 ， 联 邦 移 民法 被 反复 修订 以 限制 那些 被 


认为 是 人 种 上 (遗传 上 ) 不 合 要 求 的 人 人 境 。 限制 移民 运动 的 项 峰 


是 制定 配额 系统 ， 这 个 系统 给 予 北欧 的 移民 名 额 要 比 给 其 他 地 方 的 多 
得 多 ,一 直到 1968 年 ， 这 个 配额 系统 都 没有 太 大 的 改变 。 社会 对 
“ 负 优生 学 ” (negative eugenics， 缩 减 较 差 遗传 血统 繁殖 的 计划 ) 感 
兴趣 的 另 一 个 主要 表现 是 大 约 有 30 个 州 与 弗吉尼亚 州 一 样 制定 了 强 
制 绝育 法 。 

在 19 世纪 80~90 年代 ,各 个 州 相继 建立 了 许多 收容 所 来 收容 精 
神 病 患 者 和 弱智 者 。 优生 学 政策 之 一 就 是 对 他 们 进行 隔离 。 那个 时 
期 的 文献 都 在 讨论 保护 弱智 妇女 以 免 被 人 “利用 ”的 必要 性 。 管理 
那些 收容 机 构 的 官员 们 都 严格 执行 规定 以 排除 弱智 妇女 被 “利用 ”的 
可 能 性 。 但 对 性 进行 隔离 就 要 让 他 们 永远 都 不 能 离开 收容 所 ， 这 就 
与 另 一 个 艰巨 的 任务 相 矛 盾 一 官员 们 相信 他 们 可 以 训练 这 些 低能 的 
A, 使 他 们 可 以 在 社会 上 承担 一 些 简单 的 工作 。 

1900 年 ， 孟 德尔 遗传 定律 的 重新 发 现 为 解释 诸如 弱智 和 精神 
错乱 情况 提供 了 一 个 极 好 的 机 制 。 在 纽约 长 岛 的 冷泉 港 建立 了 著 
名 实验 室 的 哈佛 生物 学 家 达 文 波 特 是 一 位 卓越 的 科学 家 ， 他 认为 
相当 一 部 分 人 在 遭受 常 染色 体 显 性 遗传 疾病 或 隐 性 遗传 疾病 病痛 
的 折磨 。 达 文 波 特 醉心 于 孟 德 尔 学 说 (在 1908 年 “遗传 学 ”这 个 
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术语 出 现 之 前 这 样 称 孟 德尔 遗传 定律 ) ， 他 认为 遗传 的 力量 可 以 
解释 任何 情况 和 行为 。 他 甚至 假定 ， 因 为 是 男人 而 不 是 女人 出 
海 ， 所 以 一 定 是 一 个 与 X 染 色 体 连 锁 的 基因 驱动 人 的 这 个 喜好 。 
他 把 这 种 喜好 称 为 “ 爱 海 性 ” (thalassophilia, 源 于 希腊 语 的 
“ 海 ” 和 “ 爱 ”) 。 

1900 年 前 后 ， 输 精 管 切除 术 的 发 展 为 美国 的 优生 学 提供 了 一 个 重 
要 的 工具 。 1907 年 ， 印 第 安 纳 州 制定 了 第 一 部 强制 绝育 法 ， 这 要 归 
结 于 一 位 监狱 医生 夏普 (Harvey Sharp) 游说 政府 的 努力 ,他 也 是 第 一 
位 利用 输精管 切除 术 对 犯人 进行 绝育 的 外 科 医 生 。 1909 年 ， 加 利 福 
尼 亚 州 针 对 收容 所 里 收容 的 精神 病 患者 制定 了 一 部 类 似 的 法 律 。 在 
不 到 10 年 的 时 间 内 ， 在 加 利 福 尼 亚 州 医院 工作 的 官员 们 为 几 千 人 做 
了 绝育 手术 ,这 对 当时 加 利 福 尼 亚 州 的 总 人 口 来 说 是 一 个 惊人 的 数 
字 。 但 在 第 一 次 世界 大 战 之 前 ， 除 了 加 利 福 尼 亚 州 之 外 的 其 他 大 约 
12 个 州 也 制定 了 类 似 的 法 律 ， 但 并 未 强制 实施 。 20 世纪 20 年 代 初 ， 
很 大 程度 上 由 于 战 后 欧洲 移民 潮 的 复苏 ,美国 社会 对 优生 政策 的 支持 
率 出 现 了 戏剧 性 的 增长 。 在 诸如 美国 优生 学 会 等 图 体 的 鼓吹 推动 
下 , 密 软 根 州 和 弗吉尼亚 州 在 战 后 首先 针对 收容 所 里 的 弱智 群体 制定 
了 绝育 法 。 1927 年 弗吉尼亚 州 的 这 项 法 令 得 到 了 最 高 法 院 的 支持 
后 , 许多 州 也 迅速 制定 了 类 似 的 法 律 。 1927 年 到 1939 年 间 ， 有 4 万 
多 人 依照 这 些 法 律 被 强制 绝育 。 

在 20 世 纪 30 年 代 期 间 ， 对 优生 学 的 兴趣 在 整个 欧洲 蓝 延 开 
来 。 英国 没有 制定 过 绝育 法 , 但 有 12 个 以 上 的 欧洲 国家 都 制定 
T. 纳粹 德国 的 做 法 盖 过 了 任何 其 他 的 欧洲 国家 。 1934 年 ， 他 们 
建立 了 一 个 “遗传 健康 法 庭 ” (hereditary health courts) 系统 ， 专 门 接 
受 和 处 理 地 方 官员 认为 不 适合 生育 而 应 该 绝育 的 公民 的 诉讼 。 仅 


| 林肯 的 DNA | 





1934 年 一 年 ， 纳 粹 健康 法 庭 就 对 超过 8 万 人 下 了 绝育 命令 ， 这 个 数 
字 几 乎 融 是 优生 学 思想 盛行 以 来 各 个 国家 强制 绝育 的 人 数 总 和 。 优 
生 学 最 终 在 纳粹 德国 达到 了 疯狂 的 程度 ， 他们 强制 执行 的 绝育 手术 
KARL YT 100 万 例 。 

有 一 种 想法 认为 ， 负 优生 学 政策 可 以 理性 应 用 于 改进 入 类 的 基因 
库 ， 如 果 说 这 种 想法 是 异想天开 的 话 ， 那 还 算 最 好 的 情况 ， 要 是 演变 
到 疯狂 的 程度 就 会 造成 极 有 恶劣 的 后 果 。 这 些 政策 濒于 因 假想 而 限制 
孩子 出 生 的 危险 边缘 。 遗传 因素 与 特定 情况 或 行为 之 间 真 的 存在 因 
果 关 系 吗 ? 对 于 上 千 种 受 遗 传 影响 的 人 类 状况 ,社会 汶 样 决定 哪些 应 
该 被 消除 呢 ?” 政 治 因素 会 在 多 大 程度 上 影响 这 些 决 定 ? 我 们 已 经 拥有 
足够 的 遗传 学 知识 来 讨论 哪些 基因 是 “二 的 ”， 哪 些 是 “好 的 ” 吗 ? 
没有 人 可 以 回答 这 些 问 题 。 

大 约 20 年 前 ,我 去 过 像 明尼苏达 州 的 法 里 博 和 弗吉尼亚 州 的 林 
奇 堡 等 地 ， 参 观 过 6 个 过 去 的 弱智 者 收容 所 ， 并 检查 了 一 些 全 封 已 人 
的 医疗 档案 ， 那 些 病人 都 已 经 去 世 很 入 了 。 我 试图 了 解 对 他 们 是 如 
何 执行 优生 学 绝育 法 的 ， 而且 尝试 挖掘 一 些 表面 看 起 来 很 希望 执行 这 
项 法 律 的 管理 者 和 医生 们 的 个 人 看 法 。 过 去 的 医疗 记录 告诉 了 我 们 
大 量 的 信息 。 收容 所 的 医生 们 坚信 年 轻 的 弱智 妇女 (在 1930 年 之 前 
是 绝育 手术 最 普遍 的 对 象 ) 和 社会 会 因 这 些 手 术 而 获 益 。 我 发 现 一 
些 州 的 记录 表明 ， 咨 询 医 生 例 行 公事 地 执行 了 大 量 的 “阑尾 切除 
术 ”。 州 收 容 所 中 年 轻 的 弱智 女性 每 年 有 20% 以 上 的 人 需要 进行 并 
尾 切除 术 , 这 并 不 是 一 个 简单 的 医学 概率 。 几乎 可 以 肯定 的 是 ， 这 
些 手术 里 如 果 不 是 全 部 也 有 绝 大 多 数 是 在 秘密 地 进行 输卵管 结扎 。 
没有 人 知道 美国 到 底 有 几 百 (可 能 是 几 千 ) 位 妇女 住 在 具有 医疗 设备 
的 收容 所 期 间 时 被 施行 了 绝育 手术 ,而且 没 有 留 下 任何 记录 。 
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试图 通过 使 低能 人 群 绝育 来 保护 基因 库 的 国家 计划 全 盛 时 期 已 经 
过 去 60 年 了 。 现在 ,我 们 知道 了 智力 迟钝 的 病因 是 多 因素 的 ， 对 几 
千 名 女性 和 男性 进行 绝育 并 不 能 对 基因 库 产 生 影 响 或 者 有 效 地 降低 以 
后 几 代 人 中 的 弱智 人 数 。 事实 上 ， 与 早期 普遍 的 偏见 相反 ， 极 少 的 
弱智 者 会 生 孩 子 ， 而 那些 弱智 者 的 父母 在 准备 生 孩 子 时 也 根本 不 会 想 
到 自己 的 孩子 会 有 弱智 的 可 能 。 此 外 ,许多 轻微 的 智力 迟钝 是 由 孚 
期 和 幼儿 时 期 的 一 些 问题 造成 的 ， 或 者 至 少 是 因 这 些 问 题 而 恶化 ， 而 
这 些 问 题 往往 是 贫穷 造成 的 ， 与 遗传 因素 一 样 重要 。 

在 美国 和 其 他 地 方 ， 人 们 依然 担心 优生 学 遗风 犹 存 。 20 世纪 70 
年 代 ， 国 家 法 律 规定 强制 检测 灸 状 细胞 贫血 ， 一 些 黑人 将 这 种 善意 的 
但 缺乏 规范 的 法 律 看 成 是 一 种 经 过 伪装 的 、 以 种 族 歧 视 为 目的 的 行 
为 ， 想 要 阻止 这 些 基因 的 携带 者 生育 。 今天 , 许多 残疾 人 被 告知 ， 
出 生前 的 诊断 检测 可 以 有 效 降低 患 震 柱 裂 孩子 的 出 生 率 。 在 英格兰 
和 威尔士 ， 出 生前 筛 查 以 鉴定 胎儿 是 否 具有 这 种 神经 管 缺 陷 的 可 能 性 
青 加 上 选择 性 流产 ,使 得 患 疹 柱 裂 儿 童 的 出 生 率 在 20 年 内 下 降 了 
90% 。 次 柱 烈 曾 经 是 英国 最 常见 的 先天 性 疾病 ， 现 在 它 已 经 变 得 很 
罕见 了 。 美国 也 有 相同 的 趋势 。 对 于 这 种 公众 健康 成 就 ， 我们 是 该 
欢呼 还 是 该 谴责 呢 ? 

在 世界 上 的 其 他 地 方 ， 人 们 利用 医学 技术 为 文化 价值 服务 ， 这 与 
美国 和 欧洲 格格 不 人 。 令 人 惊讶 的 是 , 联合 国 的 研究 人 员 说 大 约 有 1 
亿 女 性 从 世界 人 口中 消失 。 这 是 因为 ,亚洲 的 父母 们 更 希望 生男 
孩 。 在 中 国 ，20 年 来 官方 只 允许 一 个 家 庭 生 一 个 孩子 (现在 这 个 政 
策 稍微 放松 了 一 些 ) ， 所 以 父母 们 可 能 会 故意 忽视 女 婴 的 疾病 。 在 
印度 和 中 国 ， 虽 然 法 律 规定 用 超声 波 检查 胎儿 性 别 是 犯法 的 ， 但 还 是 
有 人 这 么 做 ， 而 且 在 一 些 富裕 家 庭 中 ， 利 用 选择 性 流产 来 控制 胎儿 性 
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别 是 常见 的 。 在 印度 ，1991 年 的 人 口 普 查 发 现 对 应 每 100 个 男性 只 
有 92.9 个 女性 ， 中国 1990 年 的 人 口 普 查 显 示 ， 男 性 与 女性 的 比例 是 
100 : 93.8。 这 些 数 字 与 期 望 比 例 或 理论 比例 (1 : 1) 的 显著 差异 只 
能 用 选择 性 流产 或 者 降低 女 婴 生存 机 会 的 行为 来 解释 。 

中 国 还 制定 了 其 他 社会 政策 ， 让 我 们 回想 起 历史 上 的 优生 学 ， 即 
使 我 们 能 将 性 别 歧 视 与 优生 学 区 别 开 来 。* 1995 年 6 月 1 日， 中 国 实 
施 了 一 部 新 的 《 母 婴 保健 法 》。 虽然 其 中 也 有 令 人 赞许 的 成 分 (如 
规定 禁止 用 超声 波 或 染色 体检 测 去 诊断 胎儿 性 别 ) ， 但 其 中 的 一 些 规 
定 也 使 西方 人 感到 困惑 。 例如 ， 对 于 那些 有 可 能 生育 患 有 严重 遗传 
疾病 孩子 的 夫妻 ， 法 律 要 求 他 们 接受 并 且 遵 循 医学 咨询 ， 如 果 医 生 建 
议 他 们 长 期 避孕 、 绝 育 或 者 做 产 前 诊断 和 选择 性 流产 的 话 ， 他 们 应 该 
采纳 医生 的 建议 。 

这 部 中 国法 律 中 最 令 人 困惑 的 是 第 十 条 ， 关 于 产 前 检查 的 情况 ， 
医生 “应 该 向 那些 被 诊断 出 患 有 特定 遗传 疾病 而 且 这 种 疾病 从 医学 观 
点 来 看 不 适合 生育 的 男性 和 女性 做 出 解释 并 给 予 医 学 建议 ”。 法 律 
的 另 一 个 规定 ， 第 十 六 条 ， 似 乎 授权 医生 可 以 控制 那些 不 遵从 建议 的 
高 危 夫 妇 的 生育 行为 。 

一 些 国家 (尤其 是 英国 ) 的 遗传 学 家 敦促 中 国政 府 撤消 法 律 中 带 
有 优生 学 特征 的 条 款 。 1996 年 在 里 约 热 内 卢 举 行 的 一 届 国 际 人 类 遗 
传 学 大 会 "上 ， 世 界 著名 的 群体 遗传 学 家 英 顿 (Newton Morton) 带头 
敦促 遗传 学 家 们 一 起 要 求 中 国政 府 废除 那 部 法 律 ， 呼 吁 其 他 国家 不 要 

* ”此 种 说 法 有 失 偏 颇 ， 见 “ 译 后 记 ” 中 的 说 明 。 一 一 译 者 
xx ”此 处 原著 有 误 ，1996 年 于 里 约 热 内 卢 举 行 的 应 为 第 九 届 国 际 人 类 遗传 学 大 会 (名 
Internationa Congress of Human Genetics) 而 非 国际 遗传 学 大 会 (International Congress of 
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制定 类 似 的 法 律 。 美国 人 类 遗传 学 会 (ASHG) 不 愿 专门 审查 一 个 特 
定 的 国家 ， 而 是 委派 一 个 委员 会 起 草 一 份 关于 优生 学 和 生育 自由 的 综 
合 政策 声明 ， 我 参加 了 这 个 委员 会 。 该 委员 会 用 了 两 年 时 间 才 驶 过 
了 加 上 暗 的 政治 海洋 。 ASHG 最 终 采 用 了 委员 会 提交 的 声明 ， 这 份 文件 
强烈 反对 任何 干预 生育 自主 权 的 政府 行为 。 

西方 遗传 学 家 对 于 中 国 优生 学 法 律 的 不 满 未 得 到 中 国 同行 的 认 
同 。 1996 年 对 中 国 30 个 省 和 自治 区 的 402 位 遗传 学 家 进行 的 一 份 调 
查 显 示 ，95% 的 人 同意 “ 极 有 可 能 患 严重 疾病 的 人 除非 采取 产 前 诊断 
和 选择 性 流产 否则 不 应 该 生 孩 子 ”, 而 且 90% 的 人 同意 “遗传 咨询 的 
一 个 重要 目标 就 是 降低 人 口中 的 有 害 基因 数量 ”。 正如 一 位 中 国 科 
学 家 所 说 的 ， “请 记 住 我 们 已 经 在 照料 60 000 000 残疾 人 。” 这 个 数 
字 几 乎 与 法 国人 口 总 数 相 当 。 


新 的 负 优 生 学 

在 美国 和 欧洲 ， 负 优生 学 以 一 种 新 的 更 为 巧妙 的 形式 正在 形成 。 
它 在 技术 上 能 够 实现 ， 并 得 到 医生 的 支持 和 消费 者 的 普遍 信任 。 简 
而 言 之 ， 这 种 检查 可 以 引导 妇女 避免 生出 患 有 严重 遗传 或 先天 性 疾病 
的 孩子 ， 第 一 步 就 是 接受 检查 并 将 患 病 胎 儿 流 产 。 20 世纪 70 年 代 
后 ， 羊 水 诊断 和 胎儿 染色 体 分 析 已 被 广泛 运用 。 目前 ， 美 国 每 年 有 
大 约 30 万 名 孕妇 (大 部 分 35 BOLE) 接受 这 种 检查 。 大 约 有 1000 
人 会 发 现 她 们 怀 了 患 有 唐 氏 综合 征 的 胎儿 ， 她 们 中 的 3/4 会 选择 流 
产 。 所 有 怀孕 妇女 中 大 约 3/4 的 人 ( 约 300 万 人 ) ,不论 年 龄 大 小 都 
会 进行 筛 查 检 测 ， 看 看 自己 的 胎儿 是 否 有 可 能 患 上 兰 柱 裂 。 最 终 约 
有 3000 名 妇女 的 胎儿 是 患 此 病 的 ， 她 们 中 3/4 的 人 会 选择 流产 。 

对 特殊 群体 而 言 ，-- 些 儿童 时 期 发 病 的 严重 遗传 疾病 很 常见 ， 例 
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如 阿 什 克 纳 济 犹太 人 中 的 家 族 性 泰 - 陛 病 。 进行 携带 者 检测 以 警告 其 
生育 风险 已 很 规范 。 在 美国 ， 携 带 者 检测 、 产 前 诊断 以 及 选择 性 流产 
在 25 年 内 使 家 族 性 泰 - 萨 征 患 病 儿 童 出 生 率 降低 了 95% 。 随 着 遗传 疾 
病 的 诊断 越 来 越 早 ， 医 生 们 可 以 警告 父母 们 以 后 怀孕 中 会 出 现 高 度 的 
复发 风险 。 据 此 ,我 们 可 以 预料 ， 随 着 时 间 的 推移 ， 越 来 越 少 的 家 庭 
愿意 冒 复发 风险 ， 第 二 个 患 严重 遗传 疾病 的 孩子 就 不 会 出 生 了 了 。 
原因 很 简单 ， 趋势 也 很 清楚 。 在 小 家 庭 十 分 普遍 的 发 达 社 会 里 ， 
妇女 们 广泛 运用 这 种 检测 技术 使 许多 常见 的 先天 性 缺陷 的 患 病 儿 童 出 
生 率 急剧 下 降 。 尽管 这 种 检测 会 对 个 人 的 家 庭 产生 重要 影响 ,但 对 国 
家 福利 预算 没有 什么 显著 影响 ， 也 不 会 影响 到 基因 库 。 后 者 的 原因 
是 , 事实 上 所 有 这 些 “ 被 阻止 的 生命 ”会 长 大 成 人 但 不 会 变 成 父母 。 
随 着 我 们 步 人 DNA 检测 时 代 ，DNA 将 扩展 检测 的 范围 ， 人 们 对 
利用 产 前 检测 来 避免 婴儿 患 有 严重 疾病 的 兴趣 也 大 大 增加 。 AR 
用 降低 , 检测 将 会 用 于 以 下 几 个 方面 : (1) 对 新 生 儿 进行 群体 得 
查 , 鉴别 哪些 孩子 会 患 上 在 幼儿 或 孩童 时 期 发 作 的 遗传 疾病 : 
(2) 对 成 人 进行 携带 者 检测 ， 对 他 们 生育 患 常 染色 体 隐 性 遗传 疾病 
孩子 的 可 能 性 提出 风险 警告 (取决 于 他 们 的 配偶 ) ， 或 对 妇女 生育 患 
有 伴 性 遗传 疾病 孩子 的 可 能 性 提出 风险 警告 。 (3) 产 前 诊断 。 新 
生 儿 筛 查 已 经 比较 成 熟 ， 而 且 会 自然 地 扩展 到 一 些 对 孩子 有 瘟 的 检 
测 。 对 3 种 疾病 (家 族 性 泰 - 萨 病 、 镰 状 细胞 贫血 和 地 中 海 贫血 ) 来 说 
携带 者 检测 已 很 成 熟 了 ， 而 且 可 能 在 几 年 之 后 就 能 检测 于 性 纤维 化 病 
变 、 脆 性 义 染 色 体 综合 征 以 及 其 他 一 些 疾病 。 基于 DNA 的 检测 在 产 
前 诊断 中 的 应 用 前 景 还 不 能 确定 。 我 预期 发 展会 比较 慢 ， 因 为 我 们 现 
在 对 于 基因 交互 作用 以 及 导致 许多 先天 性 疾病 的 环境 致 病因 子 都 还 了 
解 得 太 少 了 ， 但 它 一 定 会 有 所 发 展 。 今后 20 年内， 孕妇 想 要 更 多 地 了 
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解 她 们 的 胎儿 ， 要 比 现在 所 能 了 解 的 信息 多 得 多 。 就 像 超声 波 检查 已 
成 为 产 前 检查 的 常规 内 容 一 样 ， DNA 筛 查 也 会 成 为 一 项 常规 检查 。 

有 一 个 预言 一 定 会 成 为 现实 ， 那 就 是 大 量 女性 会 继续 利用 遗传 学 
(和 其 他 ) 检测 来 避免 患 病 胎 儿 的 出 生 。 现代 优生 学 实践 不 是 源 自 
也 不 会 依赖 政府 基金 和 政策 。 如 果 有 一 个 新 的 优生 学 出 现 ， 那 一 定 
不 是 被 国家 法 律 推动 的 。 如 果 说 预言 的 实现 会 遇 到 什么 障碍 的 话 ， 
那 就 是 ， 即 使 在 那些 大 多 数 人 赞成 限制 流产 的 国家 中 ， 也 会 有 一 些 妇 
女 因为 经 济 持 据 而 难以 进行 产 前 检查 。 

轮 到 我 们 来 面 对 一 个 令 人 不 安 的 现实 了 。 随 着 我 们 更 多 地 了 解 
基因 在 健康 与 疾病 上 所 起 的 作用 以 及 我 们 获取 和 处 理 更 多 关于 夫妻 或 
者 胎儿 所 面临 风险 的 信息 ,我 们 在 思考 人 类 繁衍 问题 时 会 产生 一 种 丽 
He. 谁 来 决定 什么 样 的 信息 对 夫妻 来 说 具有 充分 的 临床 价值 ? 谁 来 
回答 是 什么 构成 了 一 种 严重 的 遗传 疾病 ? 是 谁 阻碍 了 消费 者 们 获得 他 
们 想 要 了 解 的 信息 ?有 一 天 我 们 会 将 一 个 相当 小 的 遗传 或 先天 状况 也 
视 为 残疾 吗 ? 对 这 些 问题 的 解答 也 许 能 使 流产 争论 平息 一 些 。 


正 优生 学 

高 尔 顿 最 早 感 兴趣 的 是 正 优 生 学 ,研究 改善 未 来 群体 的 平均 遗传 
品质 。 正 优生 学 的 目标 一 直 都 是 寻求 增加 最 优 个 体 的 繁殖 方法 。 50 
年 来 ， 从 西 奥 多 . 罗斯 福 到 纳粹 的 “生育 农场 ”计划 ， 这 都 不 外 乎 是 
周期 性 地 劝告 健康 的 年 轻 夫 妇 多 生 些 孩子 。 ERB, MPRA 
盛 时 期 是 20 世纪 30 年代。 在 那 10 年 间 ， 国家 直接 发 起 了 “组 小 家 
庭 ” (fitter family) 竞赛 ,， 选 出 拥有 最 好 血统 的 人 ,为 他 们 颁发 大 奖 ， 
就 像 人 们 评选 最 好 的 牛 和 猪 一 样 。 那个 时 期 出 现 了 非 盈 利 的 人 类 改 
良 基金 会 (加利福尼亚 州 ) 和 优生 婴儿 基金 会 (堪萨斯 州 ) 。 
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诺 贝 尔 奖 获得 者 、 遗 传 学 家 马 勒 (H J. Muler， 他 第 一 个 发 现 辐 
射 引发 突变 ) 是 一 个 狂热 的 正 优 生 学 家 。 马 勒 最 早 建议 利用 优秀 男 
性 捐 出 的 精子 (假设 捐 给 开明 的 夫妇 ) 来 增加 他 们 对 不 断 改 变 的 基因 
库 作出 的 遗传 贡献 。 纳粹 极端 尊崇 正 优生 学 ， 他 们 鼓励 雅 利安 青年 
结 成 夫妻 。 他 们 甚至 还 招募 年 轻 女性 ,为 那些 与 她 们 刚刚 认识 、 被 
认为 拥有 优秀 遗传 血统 的 士兵 生育 孩子 。 20 世纪 70 年 代 ， 其 他 一 些 
科学 家 也 认为 利用 优秀 男性 捐 出 的 精子 可 能 是 使 一 个 孩子 获得 较 好 的 
遗传 品质 最 为 有 效 的 方法 。 这 些 科学 家 中 最 为 著名 的 是 诺 贝尔 物理 
学 奖 得 主 肖 克利 (Alfred Shockley) 。 

正 优生 学 精子 库 最 有 名 的 支持 者 也 许 是 百 万 富 俩 格雷 厄 姆 
(Robert Klark Graham) ， 他 是 一 位 退休 镜片 制造 商 。 1980 年 ， 他 在 
加 利 福 尼 亚 的 埃 斯 孔 迪 多 创办 了 一 所 精子 库 。 格雷 厄 姆 的 想法 是 从 
诺 贝 尔 奖 得 主 那里 选择 并 购买 精子 ,再 将 这 些 精子 提供 给 那些 希望 生 
一 个 高 智商 孩子 又 符合 条 件 的 妇女 (他 和 他 的 妻子 会 评估 这 些 女 人 的 
申请 ) 。 现在 这 个 精子 库 依然 开 着 并 且 比 过 去 更 活跃 , 但 是 他 们 不 
再 去 诺 贝 尔 奖 得 主 那 里 寻求 精子 (上 年 纪 男 人 的 精子 不 容易 使 受孕 成 
功 ) 。 格雷 厄 姆 的 一 位 助手 告诉 我 ， 他 们 的 精子 源 现在 是 一 些 成 功 
的 科学 家 和 专业 人 员 ， 他 们 三 四 十 岁 ， 智 商 值 至 少 是 135。 

美国 有 超过 200 个 以 上 孩子 的 父亲 是 他 们 的 母亲 根据 匿名 精子 提 
供 者 的 数据 (身高 、 头 发 颜色 、 人 种 、 智 商 、 业 余 爱 好 、 音 乐 能 力 及 体 
E) 为 他 们 选 出 来 的 匿名 父亲 。 根据 来 自 孩子 母亲 未 经 证 实 的 报告 
称 ， 所 有 这 些 孩 子 (有 些 已 接近 成 年 ) 都 很 聪明 。 一 些 孩 子 的 智商 达 
到 了 170 多 , 这 个 值 在 随机 调查 的 10 万 名 孩子 里 只 会 出 现 一 名 。 这 些 
孩子 中 的 大 部 分 成 长 在 一 个 单亲 家 庭 里 ， 他 们 的 职业 母亲 有 足够 能 力 
可 以 独自 供养 他 们 。 因此 ,我 们 无 法 搞 清 基因 和 环境 对 他 们 的 影响 。 
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美国 最 大 的 商业 精子 库 之 一 的 加 州 冷 冻 银行 好 像 也 持 有 马 勒 的 
看 法 。 当 他 们 最 近 决 定 在 东海 岸 开 分 店 时 ， 他 们 将 店铺 位 置 选 在 了 
离 哈佛 大 学 和 麻 省 理工 学 院 不 远 的 地 方 。 他 们 按 每 份 样本 35 美元 
的 价格 付 给 捐赠 者 ， 一 星期 接受 3 份 样本 ， 他 们 说 只 有 8% 的 申请 者 
能 被 接受 成 为 捐赠 者 。 这 个 比例 与 哈佛 大 学 和 麻 省 理工 学 院 从 申请 
者 中 接受 新 生 的 比例 相同 ! 虽然 他 们 不 要 求 申请 者 的 智商 值 , 但 是 
他 们 很 想 从 那些 已 经 证 明 自 己 才能 的 大 学 生 中 收集 精子 。 SR, W 
须 身体 健康 。 还 有 其 他 基本 的 要 求 吗 ? 捐赠 者 的 身高 必须 达到 5 英 
尺 9 英寸 。 

1999 年 ， 购 买 生殖 细胞 的 想法 达到 了 一 个 新 的 高 度 。 一 个 从 业 
很 久 的 时 尚 摄影 师 罗 恩 . 哈里 斯 (Ron Harris) 开办 了 一 个 网 站 ， 里 面 
展示 了 8 位 漂亮 模特 的 照片 ， 她 们 都 宣称 愿意 出 售 自己 的 卵子 ， 标 价 
最 高 的 达到 了 15 万 美元 。 在 《纽约 时 报 》 的 采访 中 ,哈里 斯 说 其 中 
一 个 模特 (“多 恩 的 天 使 ”) 已 经 收 到 了 一 份 4.2 万 美元 的 订单 (F 
恩 可 以 获得 20% 的 佣金 ) 。 在 此 消息 公布 后 的 一 两 天 之 内 ， 网 站 开 
始 被 仔细 地 审查 。 大 部 分 模特 从 卵子 捐赠 名 单 中 撤 出 了 自己 的 名 
Z, 并 且 网 站 对 记者 的 开价 也 没有 反应 。 BR, 这 只 是 又 一 个 网 络 
骗局 而 已 。 合法 的 网 络 拍 卖 (如 eBay) 中 ,除了 头发 外 不 允许 出 卖 
任何 入 体 组 织 。 

“ 罗 恩 的 天 使 ”也 许 是 个 骗局 , 但 提出 的 问题 也 很 现实 。 妇女 
可 以 将 自己 的 卵子 拍卖 一 个 很 高 的 价格 吗 ? 在 美国 ,一些 自愿 的 卵子 
捐献 计划 正在 操作 ， 他 们 都 试图 办 成 一 个 合法 的 不 育 中 心 。 支付 给 
卵子 捐献 者 的 是 一 个 适中 的 价格 (2500 一 5000 美元 ) ， 这 笔 钱 被 认为 
是 她 们 所 遭受 麻烦 的 服务 费用 ， 而 不 是 一 个 购买 价格 。 一 些 专 业 机 
构 和 消费 者 协会 称 这 种 出 售 人 类 卵子 的 行为 是 不 合法 的 。 RM, Bp 
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使 是 在 非 僵 利 的 不 育 诊所 中 ， 当 夫妇 们 寻找 卵子 时 也 可 以 看 到 捐赠 者 
的 信息 ， 包 括 身 高 、 体 重 以 及 肤色 。 应 该 在 哪里 设置 标准 呢 ? 列 出 
捐赠 者 的 智商 合适 吗 ? 

如 果 期 望 由 一 个 美丽 女人 捐献 出 的 卵子 所 产生 的 试管 婴儿 长 大 以 
后 一 定 会 漂亮 是 很 思春 的 。 但 是 ， 如 果 认 为 孩子 漂亮 的 概率 完全 受 
卵子 中 DNA 的 影响 ， 则 是 有 道理 的 。 也 许 哈里 斯 先生 是 对 的 。 “这 
是 达尔 文 自然 选择 充分 发 挥 作用 的 地 方 ，” 他 写 道 ，“ 最 高 的 竞价 得 
到 青春 与 美丽 。 ” 

在 2 万 年 之 前 ， 人 类 只 是 一 支 游牧 队伍 ， 人 口 由 1 万 名 猎人 和 采 
集 者 组 成 ， 在 那个 时 代 ， 相 对 少 部 分 的 人 可 以 对 基因 库 产 生 相 当 大 的 
影响 。 一 个 部 落 男 性 首领 的 后 代 可 能 在 部 落 中 占据 一 个 重要 部 分 。 
从 这 个 意义 上 讲 , 这 个 社会 的 统治 层 反 映 了 一 种 较 高 (因为 那 种 特殊 
环境 ) 的 遗传 品质 ， 他 们 可 以 担当 正 优 生 学 的 载体 。 这 是 一 种 高 度 
投机 的 想法 ， 并 不 适合 今天 的 人 类 文明 。 

一 个 复杂 的 现代 社会 可 以 通过 鼓励 一 些 特定 公民 多 生育 来 提高 目 
己 的 遗传 品质 ， 这 种 想法 无 异 于 少年 的 幻想 ， 你 可 以 发 现 创 作 《 星 际 
迷航 记 》 (Star Trek) 的 人 还 天 真 地 持 有 这 种 想法 。 然而 ， 学 者 们 发 
现 智能 中 显著 部 分 (40% ~ 60%) 的 变异 还 是 要 归功 于 基因 。 WR 
这 是 真 的 ， 那么 在 遥远 的 未 来 某 一 天 ， 我们 会 鉴别 并 阐明 那些 基因 在 
认 知 上 所 起 的 作用 。 有 一 天 我 们 能 从 遗传 上 增强 孩子 的 智力 潜能 、 
身体 素质 、 音 乐天 赋 、 外 形容 貌 以 及 社会 能 力 吗 ? 也 许 会 有 那么 一 
天 。 但 那 肯 定 是 许多 代 之 后 的 事 了 。 那 时 的 世界 会 发 生 天 翻 地 履 的 
变化 ， 与 我 们 现在 认识 的 这 个 世界 有 天 壤 之 别 ， 令 人 难以 想象 。 
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从 最 初 拿 到 《林肯 的 DNA》 一 书 的 原件 到 现在 译 稿 成 形 几 近 付 
梓 ， 算 来 也 有 一 年 了 。 书 中 由 遗传 学 故事 引发 出 的 伦理 争论 和 思 
索 ， 虽 并 非 短 短 的 24 个 章节 和 一 年 的 翻译 修改 可 以 穷尽 ， 却 也 能 深 
入 浅 出 地 加 深入 们 对 一 些 常见 遗传 学 问题 的 了 解 。 

这 本 书写 成 于 分 子 生物 学 和 遗传 学 蓬勃 发 展 的 21 世纪 之 初 ， 作 
者 在 序言 中 提 到 ， 自 己 投身 于 遗传 学 是 受到 了 神秘 的 声音 的 召唤 。 
抛 开 这 种 有 些 玄妙 的 说 法 ， 不 如 说 是 遗传 学 当时 的 感召 力 令 许 多 人 都 
对 它 产生 了 好 奇 。 那些 与 人 类 本 性 、 日 常生 活 、 疾病 健 康 等 息 息 相 
关 的 问题 ,看 似 都 能 在 遗传 学 中 找到 答案 , 但 又 扑朔迷离 。 作者 正 
是 掌握 了 读者 的 好 奇 的 心态 ， 用 说 故事 的 轻松 方式 和 自己 特有 的 遗传 
学 、 医 学 和 法 律 的 综合 背景 ， 为 我 们 提供 了 一 册 相 当 不 错 的 遗传 学 科 
普 读 物 ， 内 容 海阔天空 ， 不 一 而 足 。 读者 既 可 以 看 到 作者 身 为 遗传 
学 家 用 浅显 的 语言 为 大 家 揭示 一 个 个 遗传 机 制 ， 又 能 看 到 他 作为 医生 
时 在 医学 上 面临 的 一 些 遗 传 学 难题 ， 当 然 还 有 他 作为 律师 时 狐 点 地 对 
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相关 法 律 进展 进行 引经据典 。 

当然 ,不 可 避免 的 是 ， 由 于 遗传 学 的 飞速 发 展 ， 书 内 的 一 些 内 
容 现 在 看 来 终 有 其 局 限 性 。 作者 也 无 法 面面俱到 ， 对 于 某 些 问题 的 
看 法 也 可 能 因为 了 解 不 够 全 面 而 有 失 偏 颇 。 比如 第 24 章 中 ， 作 者 
讲述 了 优生 学 和 优生 运动 的 简 史 及 他 对 优生 学 的 一 些 看 法 。 并 对 中 
国 的 现行 法 律 之 一 《中 华人 民 共 和 国 母 婴 保 健 法 》 的 第 十 条 、 第 十 
六 条 ”提出 了 质疑 。 但 如 果 作 者 能 够 了 解 这 是 由 于 语言 上 的 错 用 而 
造成 的 误解 ， 想 必 也 会 收回 自己 的 疑问 。 (HBR) Wea Hee 
的 译名 曾 是 “Eugenic Law”， 而 西方 人 普遍 将 “eugenics” 用 来 表示 
高 尔 顿 当年 发 起 并 影响 到 美国 、 德 国生 育 政 策 的 优生 运动 。 但 中 文 
“优生 ”的 意思 则 是 “ 生 一 个 好 而 健康 的 孩子 ”或 “提高 人 口 素 
质 ”, 该 词 也 已 沿用 了 数 十 年 。 此 外 ,， 正 如 作者 在 书 中 提 到 的 ， 中 
国 目前 残疾 人 的 总 数 已 有 6000 万 ， 而 这 个 数字 几乎 与 法 国人 口 总 数 
相当 。 伦理 学 上 的 争议 和 中 国 国情 也 是 必须 考虑 的 因素 。 不 过 ， 
在 1998 年 于 北京 举行 的 第 十 八 届 国际 遗传 学 大 会 CLR BAA 4 
婴 保 健 法 》 引 发 的 争议 而 险些 被 取消 承办 该 届 会 议 的 资格 ) 上 ， 中 
国政 府 对 此 不 当 翻 译 进 行 了 更 正 ， 并 决定 今后 新 闻 部 门将 把 “ 优 
生 ” 一 词 译 为 “heakhy birth” 或 “birth heakth”， 并 对 上 述 存 有 争议 的 
条 文 给 予 了 解释 和 伦理 讨论 。 会 议 之 后 的 数 年 内 ， 中 国政 府 和 相关 
部 门 也 对 该 法 进行 了 一 些 补充 ， 提 出 了 一 些 建 设 性 意见 。 ”在 翻译 
的 过 程 中 ,我 们 为 忠实 原著 ,采取 了 直译 的 方式 。 在 此 ， 借 译 后 记 
一 角 加 以 说 明 。 

翻译 中 ， 我 们 只 能 奖 兢 业 业 力求 不 失 作 者 的 本 意 ， 难 免 在 文采 上 
稍 有 不 足 。 所 幸 这 些 故 事 本 身 也 着 实 有 趣 ， 不 会 因 语 言 而 有 所 过 
色 。 只 希望 这 本 书 ， 也 能 焕发 出 神秘 的 召唤 ， 让 更 多 对 遗传 学 抱 有 


| 译 后 记 | 


373 





374 


兴趣 的 人 能 真正 跨 和 人 遗传 学 的 大 门 。 
译 者 
2005 年 7 月 


* 《中 华人 民 共 和 国 母 婴 保 健 法 》 相 关 条 款 : 

第 十 条 ”经 婚前 医学 检查 ， 对 诊断 患 医学 上 认为 不 宜生 育 的 严重 
遗传 性 疾病 的 ， 医 师 应 当 疝 男女 双方 说 明 情 况 ,， 提出 医学 意见 ， 经 男 
女 双 方 同意 ,采取 长 效 避 孕 措施 或 者 施行 结扎 手术 后 不 生育 的 ,可 以 
结婚 。 但 《中 华人 民 共 和 国 婚 姻 法 》 规 定 禁 止 结婚 的 除外 。 

第 十 六 条 ”医师 发 现 或 者 怀疑 患 严重 遗传 性 疾病 的 育龄 夫妻 ， 应 
当 提 出 医学 意见 。 育龄 夫妻 应 当 根据 医师 的 医学 意见 采取 相应 的 
措施 。 


* *# 卫生 部 医学 伦理 专家 委员 会 曾 建议 将 第 十 条 改 成 : “经 婚 
前 检查 ， 对 诊断 和 患 医学 上 不 宜生 育 的 严重 遗传 病 的 ， 医 师 应 当 癌 男女 
双方 说 明 情况 ， 提 出 医学 意见 ， 鼓 励 男 女 双方 采取 长 效 避 孕 措施 或 者 
施行 结扎 手术 。” 委 员 会 还 建议 ,将 第 十 六 条 改 成 : “医师 发 现 或 者 
怀疑 患 严重 遗传 性 疾病 的 育龄 夫妻 ， 应 当 提出 医学 意见 ， 育 龄 夫妻 应 
当 根 据 医师 的 意见 和 本 人 意愿 采取 相应 的 措施 。” 全 国人 大 法 制 委 员 
会 卫生 部 医学 伦理 专家 会 议 也 决定 ,严重 遗传 性 疾病 的 定义 要 征求 专 
家 意见 后 确定 。 此 外 ,在 2001 年 6 月 20 日 ,中 国政 府 公 布 了 《中 华 
人 民 共 和 国 母 婴 保健 法 实施 办 法 》， 并 于 公布 之 日 起 施行 ， 由 第 十 四 
条 、 第 十 七 条 和 第 二 十 二 条 可 见 ， 5S CBRE) MAW KREG 
着 符合 伦理 学 的 方向 前 进 。 而 《和 母 婴 保健 法 》 的 相关 条 于 的 修改 ， 
应 该 也 指日可待 。 
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《中 华人 民 共 和 国 母 婴 保健 法 实施 办 法 》 相 关 条 款 : 

第 十 四 条 ”经 婚前 医学 检查 ， 医 疗 、 保 健 机 构 应 当 向 接受 婚前 医 
学 检查 的 当事人 出 具 婚 前 医学 检查 证 明 。 

婚前 医学 检查 证 明 应 当 列 明 是 否 发 现下 列 疾病 : 

(一 ) 在 传染 期 内 的 指定 传染 病 ， 

(二 ) 在 发 病 期 内 的 有 关 精 神 病 ， 

(=) 不 宜生 育 的 严重 遗传 性 疾病 ， 

(四 ) 医学 上 认为 不 宜 结婚 的 其 他 疾病 。 

发 现 前 款 第 (一 ) 项 .第 (二 ) HW. 第 (三 ) 项 疾病 的 ， 医师 应 
当 向 当事人 说 明 情 况 ， 提 出 预防 、 治 疗 以 及 采取 相应 医学 措施 的 建 
议 。 当事人 依据 医师 的 医学 意见 ， 可 以 暂缓 结婚 ， 也 可 以 自愿 采用 
长 效 避 孕 措施 或 者 结扎 手术 ， 医 疗 、 保 健 机 构 应 当 为 其 治疗 提供 医学 
咨询 和 医疗 服务 。 

第 十 七 条 “医疗 、 保 健 机 构 应 当 为 育龄 妇女 提供 有 关 避 孕 、 节 
育 、 生 育 、 不 育 和 生殖 健康 的 咨询 和 医疗 保健 服务 。 

医师 发 现 或 者 怀疑 育龄 夫妻 患 有 严重 遗传 性 疾病 的 ， 应 当 提 出 医 
学 意见 ; 限于 现 有 医疗 技术 水 平 难以 确诊 的 ， 应当 向 当事人 说 明 情 
况 。 育龄 夫妻 可 以 选择 避孕 、 节 育 、 不 孕 等 相应 的 医学 措施 。 

第 二 十 二 条 ”生育 过 严重 遗传 性 疾病 或 者 严重 缺陷 患 儿 的 ， 再 次 
妊娠 前 ， 夫 妻 双方 应 当 按照 国家 有 关 规 定 到 医疗 、 保 健 机 构 进 行医 学 
RAE., 医疗 、 保 健 机 构 应 当 向 当事人 介绍 有 关 遗 传 性 疾病 的 知识 ， 
给 予 咨 询 、 指 导 。 对 诊断 患 有 医学 上 认为 不 宜生 育 的 严重 遗传 性 疾 
病 的 ， 医 师 应 当 向 当事人 说 明 情 况 ， 并 提出 医学 意见 。 
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